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A Doença de Gaucher tipo I – (DG tipo 1) é um erro inato do metabolismo (EIM), 
pertencente ao grupo das doenças lisossômicas (DL), a qual é causada por mutação no 
gene da beta-glicosidade ácida (GBA) que determina a deficiência da atividade da 
enzima. Trata-se de uma doença rara e crônica, cujas manifestações clínicas incluem 
alterações hematológicas, viscerais e ósseas, que podem implicar em limitações na 
qualidade de vida da pessoa. Embora a DG tipo1 não esteja associada a manifestações 
neurológicas, pesquisas recentes têm evidenciado déficits na atenção e na memória de 
pacientes adultos. Estudos sobre o desenvolvimento neurocognitivo e comportamental em 
crianças e adolescentes ainda são escassos. O objetivo principal do presente estudo,  foi 
relatar uma série de casos e analisar aspectos do funcionamento cognitivo e 
comportamental em uma amostra (predominantemente pediátrica) de pacientes com a DG 
tipo 1 sob terapia de reposição enzimática (TRE), acompanhados no Centro de Referência 
em Erros Inatos do Metabolismo (CREIM) da Universidade Federal de São Paulo 
(Unifesp). Os pacientes foram submetidos a uma avalição do seu desempenho intelectual, 
das funções cognitivas como a memória, a atenção, o funcionamento executivo, e 
também a investigação das habilidades adaptativas, tendo a comportamental sido baseada 
na escala, Child Behavior Cheklist (CBCL). Os resultados foram analisados 
descritivamente, considerando-se a amostra como um todo e isoladamente, tendo-se 
procurado refletir sobre as possíveis predominâncias de problemas cognitivos e 
comportamentais e as associações das influências clínicas e ambientais. Foram avaliados 
nove pacientes, com idade dos 6 aos 20 anos, sendo cinco do sexo masculino. Os 
resultados mostraram desempenho intelectual médio e um adequado desenvolvimento das 
habilidades adaptativas em todos os avaliados. As análises sugeriram que havia melhor 
desenvolvimento das habilidades verbais em comparação às não verbais. As alterações no 
funcionamento executivo, abrangendo as habilidades de controle inibitório (ocorrência 
em 6/9 participantes) e um atraso das respostas em testes de atenção contínua (5/9) foram 
os achados mais relevantes. Não foram evidenciados problemas comportamentais. Dois 
participante apresentaram um maior número de resultados com baixo desempenho nas 
avaliações tiveram o diagnóstico mais tardio e um maior intervalo de tempo entre a idade 
no inicio dos sintomas e do tratamento. Em função disto, sugere-se que as variáveis 
clínicas como as relacionadas a idade no diagnóstico e no início de tratamento parece ter 
um impacto sobre as alterações neuropsicológicas.  
 
 
Palavras-chave: 1.Doença de Gaucher 2. Erro Inato do Metabolismo 3. Avaliação 







Gaucher disease type I - (DG) is an inborn error of metabolism (IEM), incidenting the 
group of lysosomal diseases (DL), which is caused by mutation in the gene of acid beta-
glucosidase (GBA) which determines disability of enzyme activity. It is a rare and chronic 
disease, whose clinical manifestations include hematological, visceral and bone alterations, 
which may result in limitations on a person's quality of life. Although type1 DG is not 
associated with neurological manifestations, recent surveys have shown deficits in 
attention and memory in adult patients. Studies of the neurocognitive and behavioral 
development in children and adolescents furthermore are scarce. The main objective of this 
study was to report a case series and review aspects of cognitive and behavioral 
functioning in a sample (predominantly pediatric) patients with type 1 GD under enzyme 
replacement therapy (ERT), followed at the Reference Center Inborn Errors of Metabolism 
(CREIM) of the Federal University of São Paulo (Unifesp). The patients were submitted to 
an evaluation their intellectual performance, cognitive functions such as memory, 
attention, executive functioning, and also the investigation of adaptive skills, having been 
based on the behavioral scale, Child Behavior Cheklist (CBCL). The results were analyzed 
descriptively, considering the sample as a whole and individually, whereby it sought to 
reflect on the possible predominance of cognitive and behavioral problems and 
associations of clinical and environmental influences. We evaluated nine patients, aged 
from 6 to 20 years, five male. The results have shown average intellectual performance and 
the appropriate development of adaptive skills in all evaluated. The analysis suggested that 
had better development of the verbal skills compared to non-verbal. The alterations in 
executive functioning, including the inhibitory control abilities (occurring in 6/9 
participants) and a delay of the responses in sustained attention tests (5/9) were the most 
relevant findings in. There were no evident behavioral problems. The two participants had 
a higher number of results low performers in the evaluations were diagnosed later and a 
longer time interval between age at onset of symptoms and the treatment. Because of this, 
it is suggested that the clinical variables such as age-related diagnosis and the beginning 
treatment appears to have an impact on neuropsychological abnormalities. 
 
Keywords: 1. Gaucher disease 2. Evalution neuropsychological and behavior 3. Inborn 
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1. ERROS INATOS DO METABOLISMO, DA DOENÇA LISOSSÔMICA 
E DA DOENÇA DE GAUCHER 
1.1 Erros Inatos do Metabolismo 
Os erros inatos do metabolismo (EIM) são um grupo heterogêneo de defeitos 
genéticos que afetam a síntese, a degradação, o processamento e o transporte de moléculas 
no organismo. Em geral, este bloqueio provoca o aumento do precursor da fase de 
comprometimento metabólico e a diminuição dos intermediários subsequentes ou, também 
ativação de rotas metabólicas alternativas, que levam à produção de substâncias que não 
são observadas de forma rotineira no organismo. As consequências podem ser, portanto, o 
acúmulo de substâncias que estariam presentes em pequenas quantidades, a deficiência de 
produtos intermediários críticos e produtos finais específicos ou, ainda, o excesso nocivo 
de produtos de vias metabólicas alternativas (Martins, 1999).  
Atualmente, são conhecidos centenas de transtornos metabólicos hereditários, 
muitos dos quais correspondem a doenças graves que, com frequência  levam à morte ou 
podem causar sequelas importantes como a deficiência intelectual e/ou física (Oliveira, et 
al., 2001).  
Os EIM podem ocorrer no metabolismo de todos os compostos orgânicos, tanto 
nas situações de síntese, de catabolismo ou na produção de energia, com um grande 
número de doenças resultantes destes distúrbios metabólicos (Martins, 1999). Observam-se 
cerca de 700 doenças já descritas relacionadas aos EIM. Individualmente são raras, cuja 
prevalência estimada é de 1:2500 indivíduos nascidos vivos (Applegarth et al., 2000). 
Acredita-se, no entanto, que, devido à enorme heterogeneidade das manifestações clínicas 
e pelas dificuldades para se diagnosticar os casos, o quadro real esteja subestimado, 
faltando ainda estudos epidemiológicos nacionais mais amplos sobre a incidência geral das 
doenças dos EIM.  
Ao contrário da maioria das doenças genéticas, muitos EIM são passíveis de 
tratamento, por meio de medidas que, entre outras formas, incluem terapia de reposição 
enzimática, o manejo dietético, e a reposição de produtos.  
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1.2 Doença Lisossômica 
As Doenças Lisossômicas (DL) são um grupo dos EIM com mais de 50 
doenças descritas (Wraith, 2002), em que todas apresentam uma mutação em um gene 
específico que leva a quadros clínicos muito variáveis. 
As DL são doenças raras, com valores de prevalências isoladas que variam de 
1:50.000 até 1:4.000.000 nascimentos, mas com uma incidência combinada de 
aproximadamente um em 1.500 – 7.000 nascidos vivos (Meikle et al., 2003). 
O depósito do substrato nas DL se inicia na vida fetal, quando, dependendo da 
sua velocidade, o acúmulo pode ocorrer de forma progressiva ao longo dos primeiros 
meses de vida tornando-se as manifestações clínicas evidentes nos primeiros anos de vida 
ou somente após a quarta ou quinta década de vida (Staretz- Chacham et al., 2009). 
As DL apresentam manifestações clínicas progressivas, graves e muitas vezes 
incuráveis, embora algumas tenham tratamento. Para a maioria das DL, o diagnóstico 
permite apenas medidas preventivas, como o aconselhamento genético, diagnóstico pré-
natal e o tratamento de suporte. Embora as DL estejam entre as primeiras doenças 
genéticas para as quais os defeitos bioquímicos primários foram elucidados, ainda há muito 
a aprender sobre os mecanismos patogenéticos (Ballabio et al., 2009).  
 
1.3 Doença de Gaucher 
A Doença de Gaucher (DG), descrita em 1882 pelo médico francês Philippe 
Charles Ernest Gaucher, é um EIM de maior frequência no grupo das DL. Trata-se de uma 
doença de herança autossômica recessiva, em que um casal heterozigoto tem a mutação 
patogênica, a qual é definida pela presença de dois alelos mutantes para o gene da Beta-
Glicosidase Ácida (GBA) (Grabowski, 2004). 
A deficiência da atividade da enzima beta-glicosidase ácida é responsável pelo 
caráter multissistêmico da doença, sendo as manifestações hematológicas, viscerais, ósseas 
e o comprometimento neurológico variável (Grabowski, 2004). 
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A DG é classificada em três tipos: o tipo 1 (OMIM: 230800), conhecido 
também como não-neuropático, é o mais comum e se caracteriza por alterações viscerais, 
hematológicas, ósseas e pela ausência de comprometimento neurológico; o tipo 2 (OMIM: 
230900), ou a forma neuropática aguda, em que as manifestações clínicas são muito 
precoces e associadas a grave comprometimento neurológico, e geralmente ocorre a morte 
do indivíduo antes dos três anos de idade; o tipo 3 (OMIM: 231005), ou forma neuropática 
subaguda, é grave nas manifestações clínicas e com variável comprometimento 
neurológico, é parecido ao tipo 1 (Grabowski, 2004).  
A DG é progressiva e, se não tratada, pode levar à morte prematura provocada 
por complicações hemorrágicas, doença hepática, sepse, doença pulmonar, hipertensão 
pulmonar e complicações decorrentes de alterações ósseas avançadas (Mistry, et al., 2007). 
O prognóstico pode variar de benigno a extremamente grave, dependendo do subtipo, do 
diagnóstico e do tratamento. O diagnóstico é importante e, quando necessário, recomenda-
se o tratamento com a TRE (Mistry, et al., 2007).  
A DG é rara, mas entre a população dos judeus Ashkenazi há uma frequência, 
de aproximadamente, 1:850, enquanto que na população como um todo a prevalência é de 
1: 50.000 (Baris et al., 2014).  
A DG tipo 1 é  a mais frequente e corresponde a cerca de 95% dos casos. Neste 
tipo a progressão do quadro é, em geral, lenta ou variável, podendo a sobrevida pode ser 
normal, dependendo da gravidade das complicações (Martins et al., 2004). 
 
1.3.1 Aspectos clínicos da Doença de Gaucher 
As manifestações clínicas mais comuns na DG tipo 1 são (a) a esplenomegalia, 
uma das primeiras manifestações e a mais observada; (b) a hepatoesplenomegalia e (c) 
complicações ósseas que incluem dores, lesões e crises ósseas (dor, osteopenia, 
osteonecrose e fraturas patológicas). Em função da raridade da doença e da variedade de 
manifestações clínicas, muitos pacientes são diagnosticadas tardiamente. (Sobreira et al., 
2007). 
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a) A esplenomegalia 
A esplenomegalia, que consiste no aumento do volume do baço, que 
normalmente pesa 159 g e tem até 13 cm de comprimento no seu maior eixo, também é  
denominada de megalosplenia. Normalmente é diagnosticada no exame físico, por meio da 
palpação, percussão ou ultrassonografia. 
Quando o baço aumenta de tamanho, a sua capacidade para reter e armazenar 
células sanguíneas aumenta, o que pode reduzir o número de glóbulos vermelhos e brancos 
e de plaquetas circulantes, levando o paciente à anemia, à leucopenia e à plaquetopenia. Na 









Figura 1. Ilustração do baço normal e com a esplenomegalia 
Fonte: www.hepcentro.com.br 
 
b) A Hepatomegalia 
A hepatomegalia consiste no aumento do volume do fígado, que pode causar 
distensão abdominal, desconforto e dificuldade para a deambulação (Petroianu, 2004). O 
fígado é um órgão que desempenha um importante papel na síntese das proteínas, que 
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ajuda no metabolismo das gorduras e segrega a bílis, a qual é um suco digestivo que 
colabora no processo da digestão e nas funções vitais como a absorção do colesterol, das 
gorduras e vitaminas solúveis em gordura no intestino delgado.  
O fígado, por ser um órgão poroso repleto de vasos sanguíneos, é responsável 
pela produção, armazenamento, controle de qualidade e destruição das células no sangue 
(Hadas-Halpern, I et al., 2010). Quando ocorre o aumento da resistência à passagem do 
sangue por meio do fígado, a pressão sanguínea se intensifica dentro do sistema porta 
hepático e, com isto, a expansão da veia esplênica faz com que o baço amplie e acabe 
destruindo em um ritmo acelerado todos os tipos de células sanguíneas, levando a condição 









Figura 2. Ilustração do fígado normal e com a hepatomegalia 
Fonte: www.famacisaude.pt 
 
c) Complicações Ósseas 
As complicações ósseas na DG, surgem devido à infiltração na medula óssea, 
de macrófagos carregados de glicorebrosídeos, o que leva ao aparecimento da osteopenia 
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com dor óssea e risco de fratura, da necrose vascular e das crises ósseas e ao infarto. 













Durante muitos anos, o diagnóstico da DG era baseado somente na histologia, 
feito pela detecção da célula de Gaucher, uma célula da linhagem monócito-macrófago 
carregada de lipídios, encontradas principalmente no baço, fígado e medula óssea. 
(Zimran, et al., 1997). Atualmente, o diagnóstico é realizado com maior frequência pela 
avaliação da atividade enzimática da GBA nos leucócitos de sangue periférico (Beutler, 
Grabowski, 2001). Nos casos duvidosos, é indicada a biópsia da medula óssea ou a análise 
molecular das mutações. (Beutler; Grabowski, 2001).  
O diagnóstico da DG também pode ser realizado em gota de sangue seco em 
um papel de filtro (GSPF) (Goldim, 2012). As principais vantagens destes testes 
enzimáticos estão relacionadas ao fato de serem suficientes para estabelecer o diagnóstico 
em indivíduos afetados sem depender do conhecimento da origem étnica ou do 
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conhecimento prévio de uma mutação familiar específica, e agiliza a investigação com a 
coleta de material do paciente e da família, mesmo em locais distantes dos grandes centros 
de diagnóstico e o envio para o laboratório (Goldim, 2012). 
1.3.2.1 Avaliação Familiar da Doença de Gaucher  
O diagnóstico de uma pessoa com a DG leva à necessidade da triagem da 
atividade da GBA entre os irmãos. Como os indivíduos podem ser assintomáticos ou 
sintomáticos ainda não diagnosticados, é importante orientar as famílias de que o teste 
pode revelar outras pessoas afetadas. Isso pode ser vantajoso para os irmãos 
assintomáticos, pois se beneficiariam com o diagnóstico precoce e o aconselhamento 
genético (Chaves, 2011).  
 
1.3.3 Tratamento 
O tratamento específico da DG com a terapia de reposição enzimática (TRE) 
foi pioneiro e, portanto, um marco na história natural das DL. A TRE na DG tipo 1 é mais 
eficaz do que do tipo 3, porque a enzima não tem boa passagem pela barreira do SNC 
(Grabowski, 2004).  Existem diretrizes internacionais para o tratamento da DG por meio da 
TRE nos tipos 1 e 3. Já no tipo 2 a TRE é contra-indicada, por ausência de evidências 
satisfatórias de resposta clínica (Martins et al., 2004). 
O Centro de Referência em Erros Inatos do Metabolismo da Universidade 
Federal de São Paulo (CREIM/UNIFESP) desde 1997, faz o diagnóstico, o tratamento e o 
acompanhamento multidisciplinar de pacientes com doenças metabólicas. A DG é uma 
doença crônica e progressiva, e o seu tratamento exige a ida do paciente para receber a 
medicação endovenosa no centro de infusão quinzenalmente, sendo que o procedimento de 
infusão dura de cerca de 1 a 2 horas. Atualmente, até junho de 2015, o CREIM acompanha 
33 pacientes, sendo 9 entre crianças e adolescentes por meio da TRE. 
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2. AVALIAÇÃO NEUROPSICOLÓGICA 
A avaliação neuropsicológica é um processo de investigação amplo, realizado 
por meio de baterias de testes fixas ou flexíveis, que procuram identificar prejuízos 
cognitivos, a sua natureza e extensão, ou, também, os declínios associados a áreas 
cerebrais distintas. Portanto, essas baterias são indicadas especialmente para investigar o 
funcionamento neuropsicológico no caso de alterações neurológicas decorrentes de 
condições clínicas como o Acidente Cerebral Vascular (AVC), o Trauma Crânio 
Encefálico (TCE) a outras causas. (Lezak, 2004; Miotto et al., 2007) 
Na avaliação neuropsicológica, os testes, os inventários e as escalas são os 
principais instrumentos para caracterização dos déficits cognitivos, provocados por lesões 
ou disfunções cerebrais, bem como para as alterações do humor e os problemas 
comportamentais (Andrade et al., 2004) 
O resultado da avaliação neuropsicológica permite compreender melhor as 
capacidades e as limitações dos indivíduos, os quais devem ser informados, assim como os 
seus familiares, de forma a esclarecer aspectos sobre as alterações observadas, informando-
os das devidas orientações e cuidados a terem, principalmente nas atividades rotineiras, 
visando a sua independência funcional e a sua qualidade de vida (Mader-Joaquim, 2010). 
A avaliação neuropsicológica infantil tem como objetivo identificar 
precocemente as alterações no desenvolvimento cognitivo e comportamental. A avaliação 
infantil deve sempre considerar as etapas do processo de maturação do SNC, e as funções 
cognitivas que estão em pleno aprimoramento. Também é preciso considerar o 
envolvimento e a relação com o contexto psicossocial, ou seja com os aspectos sócio-
econômicos, o estilo parental, o ambiente familiar com os seus recursos e o contexto 
educacional. A recomendação deste tipo de investigação ocorre quando existe a suspeita de 
uma dificuldade cognitiva, ou comportamental, de origem neurológica (Simões, 2002; 
Ferreira et al, 2010). 
Os resultados da avaliação neuropsicológica infantil auxiliam para estabelecer 
o perfil de funcionamento cognitivo, descrevendo suas fragilidades, extensão funcional e 
também as potencialidades, colaborando para uma melhor orientação nos casos de 
dificuldades escolares e de comportamento. Pode ter um caráter preventivo, a fim de 
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minimizar possíveis consequências no desenvolvimento cognitivo, emocional e social da 
criança (Costa, et al., 2004, Ferreira et al., 2010 ). 
 
2.1 Aspectos neuropsicológico na Doença de Gaucher tipo 1 
Os estudos publicados sobre a DG, em geral, dão ênfase às manifestações 
clínicas, aos aspectos bioquímicos e genéticos e aos efeitos da terapia de reposição 
enzimática. Os relatos das consequências dessa doença sobre as competências cognitivas e 
comportamentais do indivíduo são escassos. Em uma busca bibliográfica, abrangendo 
todas as publicações até 2014, com ênfase nos aspectos neuropsicológicos e 
comportamentais descritos em pacientes com a DG tipo 1, utilizando como palavras-
chaves, funcionamento neurocognitivo, psicológico, avaliação neuropsicológica, aspectos 
cognitivos e comportamentais, encontraram-se apenas 7 artigos: Elstein, et al (2005); 
Packman et al (2006), Capablo, et al (2008); Goker-Alpan, et al (2008), Packaman et al 
(2010); Biegstraaten, et al (2012) e  McNeill, et al (2012). 
Os estudos sobre o perfil neurocognitivo em pacientes com a DG tipo 1 na 
maioria são com adultos, poucos são aqueles o que mencionam dados de avaliação 
neuropsicológica com crianças e adolescentes.    
Em um estudo sobre aspectos psicológicos associados à DG tipo 1 de 
Packaman colaboradores (2006), por meio da escala Minesota, investigaram a 
personalidade de 28 pacientes com  a DG com idade entre 18 a75 anos, e comparando a 
pacientes com histórico de dores doenças crônicas e os cardíacos. Os resultados 
demonstraram similaridades entre as condições clínicas, com elevada pontuação para a 
hipocondria, a depressão e a histeria  entre os pacientes com a DG e os cardíacos crônicos. 
Os autores concluíram que os pacientes com a DG tiveram complicação psicológica de 
moderada a grave, de modo similar a outros doentes crônicos. 
Em um outro estudo que com pacientes adultos, Packman e colaboradores 
(2010) avaliaram os problemas de saúde emocional e as questões psicossociais. Para tanto, 
utilizaram uma escala de Personalidade (MMPI) em 28 pacientes com a DG tipo 1, com 
média de idade 48,26 anos, entre 17 mulheres e 11 homens.  A idade no diagnóstico variou 
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de 2 a 20 anos em 57% da amostra e de 21 a 35 anos em 25%,  e também entre 36 e 50 
anos em 14%, uma vez que a idade inicial da manifestação dos sintomas pode estar em 
qualquer momento entre a infância e a oitava década, e o processo de diagnóstico pode ser 
prolongado e fatigante. Os resultados evidenciaram complicações psicológicas como a 
ansiedade, a depressão, a dificuldade para lidar com o diagnóstico, o impacto da dor no 
trabalho na carreira e nas atividades recreativas. Os autores destacaram a importância do 
acompanhamento por uma equipe multidisciplinar, colaborativa para o tratamento de 
pacientes com a DG e os seus familiares. 
McNeill e colaboradores (2012), em seu estudo, investigaram possíveis 
marcadores de sinais clínicos de neurodegeneração precoce típico da doença de Parkinson 
associados à DG tipo 1. Eles avaliaram 30  pacientes com a DG tipo 1, com idade entre 50 
e 89 anos (média de 61 anos), sendo 14 do sexo masculino e 30 familiares portadores da 
mutação com idade entre 50 e 80 anos (média de 64 anos), sendo destes 18 mulheres, e 30 
controles pareados por etnia, sexo e idade, que variaram dos 50 aos 89 anos (média de 63 
anos). Os instrumentos utilizados para investigar a função cognitiva incluíram o mini 
mental (MMSE – Mini Mental State Examination) e a escala de avaliação cognitiva de 
Montreal, teste de identificação de cheiros da universidade da Pensilvânia, e uma escala 
unificada de classificação da doença de Parkinson. Os resultados observados na avaliação 
da função cognitiva mostraram resultados significativamente mais baixos nos pacientes 
com a DG tipo 1 e nos familiares portadores da mutação, em comparação aos controles. 
Análise de correlação não evidenciaram diferença significativa entre os pacientes e os 
portadores da mutação. 
Os resultados da avaliação da função olfativa também mostraram desempenhos 
significativamente mais baixos nos pacientes com a DG e nos familiares portadores da 
mutação, em comparação aos controles, não tendo havido diferença significativa na 
correlação entre os pacientes e os familiares. Por fim, a correlação dos resultados obtidos 
por meio da escala de classificação da doença de Parkinson entre os pacientes com a DG 
tipo 1 e os seus familiares evidenciaram índices mais elevado que os controles. Mais uma 
vez não houve diferença significativa na comparação entre os pacientes e os familiares. O 
estudo concluiu que o comprometimento cognitivo, olfativo e o sinais parkinsonianos 
foram mais frequentes nos pacientes com a DG tipo 1 e nos familiares portadores da 
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mutação, o que poderia ser um indicativo de estágios iniciais da neurodegeneração 
associada à Doença de Parkinson. 
Elstein et al (2005), interessados em verificar se os pacientes podiam 
desenvolver disfunção cognitiva induzida por drogas ou como parte da história natural da 
doença, avaliaram 108 pacientes com a DG tipo 1, com idade dos 19 aos 72 anos de idade, 
separados em quatro grupos tendo o primeiro (G1) com 55 pacientes em tratamento com a 
Miglustat, o segundo (G2) com 31 pacientes em tratamento com a TRE, o terceiro (G3) 
com  22  pacientes sem tratamento e um quarto grupo (G4) de controle, ou seja indivíduos 
sem a DG. Os participantes foram avaliados por uma bateria de avaliação neuropsicológica 
computadorizada, a Mindstreans (NeuroTrax Corp., New York, NY), e comparados a uma 
avaliação tradicional baseada em uma bateria neuropsicológica composta por 18 testes que 
incluíram: a escala Wechsler de Inteligência Revisada - WAIS-R; o Mini Mental (MMSE); 
o Teste de Fluência Verbal Fonológica e Semântica na categoria animais (FAS); o Teste 
Figuras Complexas de Rey cópia e memória; o Testes de Trilhas Coloridas; o Teste de 
Aprendizagem Auditivo-Verbal de Rey (RAVLT- Rey Auditory Verbal Learning Test); o 
Teste da Torre de Hanói e o Teste Wisconsin de classificação de cartas.  
Os resultados na avaliação tradicional no grupo em tratamento com a Miglustat 
(G1) obtiveram um desempenho significativamente mais baixo do que os dos outros 
grupos. Nos testes informatizados, todos os participantes obtiveram um desempenho 
comparável ao grupo controle, sendo que aqueles em tratamento com a Miglustat tiveram 
resultados melhores do que aqueles sem tratamento, em particular  no que concerne a 
função viso espacial. Os autores concluíram que não ocorreram alterações cognitivas nos 
grupos clínicos estudados, embora distúrbios viso espaciais leves tenham sido observados 
na avaliação tradicional nos pacientes em tratamento, mas não estatisticamente 
significativos. 
Biegstraaten et al (2012) avaliaram neuropsicologicamente 84 pacientes com  
idade entre os 18 e os 75 anos, média de idade 40 anos e média de tempo de diagnóstico de 
15 anos, utilizando um sistema de avaliação cognitiva computadorizado (CDR). Os 
resultados revelaram um déficit moderado na função atencional e na velocidade de 
processamento do grupo, refletindo uma menor capacidade para sustentar a atenção e um 
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atraso na recuperação das informações na memória, em comparação com um grupo 
controle saudável pareado por idade. 
No estudo de Capablo at al (2008) 31 pacientes com a DG tipo 1, com idades 
entre 5 e 77 anos, foram submetidos a exames neurológicos completos, a testes cognitivos,  
a triagem de prejuízo de memória (MIS – Memory Impairment Screening) e  ao Mini 
Mental (MMSE). Nas avaliações cognitivas a maioria dos pacientes tiveram resultados 
acima do ponto de corte em ambos procedimentos de triagem. Um único caso apresentou 
declínio cognitivo progressivo grave. Os resultados mostraram que alterações neurológicas 
podem ocorrer nos indivíduos diagnosticados com a GD tipo1, sendo a neuropatia 
periférica subclínica um achado frequente.  
O único estudo com crianças, o de Goker-Alpan,et al (2008), investigou o 
espectro e a prevalência de déficits cognitivos em 32 crianças com a DG tipo 3, que 
apresentaram melhor desenvolvimento de habilidades verbais em comparação às não 
verbais, sendo que cerca de 60% tiveram  um desempenho intelectual  inferior à média. As 
maiores fragilidades foram evidenciados nos domínios da velocidade de processamento e 
na organização perceptual. 
Os estudos realizados com adultos não foram conclusivos quanto às 
implicações do funcionamento neurocognitivo associado à DG tipo 1. Contudo alertaram 
para a importância de se avaliar e acompanhar essa população desde a mais tenra idade, a 
fim de que o diagnóstico precoce, as orientações e intervenções necessárias possam  






Considerando a escassez de estudos relacionados aos efeitos cognitivos e 
comportamentais em pacientes com a DG tipo 1, particularmente na faixa pediátrica, novos 







4.1 Objetivo geral 
O objetivo principal do presente estudo foi analisar aspectos do funcionamento 
cognitivo e comportamental, por meio de testes neuropsicológicos e escalas de avaliação 
comportamental, em uma amostra (predominantemente pediátrica) de indivíduos com a  
DG tipo 1 em tratamento com a TRE, acompanhados no CREIM.  
 
4.2 Objetivos específicos 
 Avaliar os aspectos do desempenho intelectual da amostra de pacientes com 
a DG tipo 1, considerando os resultados nas escalas Wechsler (WISC IV e 
WAIS III) 
 Avaliar os aspectos do desenvolvimento de habilidades adaptativas, 
conforme os resultados obtidos na escala Vineland – II. 
 Avaliar os aspectos das funções cognitivas, memória, atenção e função 
executiva na amostra de pacientes com a DG tipo 1, por meio de testes 
tradicionalmente utilizados na prática clínica. 
 Avaliar os aspectos comportamentais na amostra dos pacientes com a DG 
tipo 1, com base no inventário de comportamentos respondido pela família 
(CBCL) 
 Analisar individualmente, os resultados dos pacientes buscando identificar 
quais os que apresentavam maior número de indicadores de prejuízos no 
desempenho intelectual  neuropsicológico ou comportamental, considerando 
as possíveis associações com as variáveis clínicas e ambientais. 
 Analisar as associações entre os aspectos clínicos e o desempenho 




 Analisar as associações entre os aspectos clínicos e os indicadores de 
habilidades e problemas comportamentais. 






O presente estudo foi transversal, descritivo e baseado na análise de uma 
amostra de casos clínicos. A amostra foi de conveniência por se tratar de um estudo com 
pacientes com uma doença rara, a DG tipo 1. Todos os participantes aceitaram a participar 
da pesquisa, e estão sendo acompanhados por uma equipe multidisciplinar do ambulatório 
do Centro de Referência em Erros Inatos do Metabolismo da Universidade Federal de São 
Paulo (CREIM/UNIFESP), que consta de médicos, enfermeiros, nutricionista, 
fonoaudiólogo, fisioterapeuta e psicóloga, sendo esta última a pesquisadora principal. 
O presente estudo foi submetido à avaliação do Comitê de Ética em Pesquisa 
com seres humanos da UNIFESP,  e recebeu termo consubstanciado de aprovação (CEP 
no. 719.814 de 16/07/2014) ( anexo A). 
 
5.1 Participantes  
Participaram da pesquisa nove indivíduos diagnosticados com a DG tipo 1, 
com idades entre seis e 20 anos, sendo cinco do sexo masculino, residentes na Grande São 
Paulo, e que são submetidos quinzenalmente à TRE. 






Tabela 1. Descrição das características sócio-demográfica dos pacientes com a DG tipo 1 
e os seus familiares. 




LCA 6 M 1o EF Pub. EM EF 1 
EAC 10 F 5o EF Pub. ESI EMI 1 
JOA 11 F 6o EF Pub. ES ES 1 
ASC 13 M 7o EF Pub. EFI EFI 1 
LNC 16 F EM Pub. EM ESI 1 
RSPS 17 M EM Pub. EF EF 2 
ENP 18 M EM Pub. EF EF 1 
LC 19 M ES Priv. EM ESI 1 
RSP 20 F ES Priv. EF EF 2 
NE: Nível de Escolaridade; TE: Tipo de Escola; No. Irmãos: Número de Irmãos. 
 
Os pacientes foram identificados pelas iniciais dos seus nomes. Conforme pode 
ser observado na tabela 1, e a idade variou dos 6 aos 20 anos (M=14,44; DP=4,72), tendo a 
distribuição de gênero sido bastante equilibrada (5/9 gênero masculino).  
No que se refere ao nível de escolaridade, quatro frequentavam o Ensino 
Fundamental (1o a 9o ano) por ocasião da avaliação, três o Ensino Médio e os demais o 
Ensino Superior. A maior parte da amostra estava cursando o ensino em instituição pública 
e (7/9) e o restante em uma particular. 
Quanto ao nível de escolaridade das mães, uma parte concluiu o Ensino 
Fundamental (4/9 tendo uma não completado), outra concluiu o Ensino Médio (3/9) e o 
restante o Ensino Superior (2/9, tendo uma não completado). 
Em relação ao nível de escolaridade do pai, cinco concluíram o nível 
fundamental (5/9, tendo um não completado), um frequentou o Ensino Médio e não o 
concluiu, e o restante Ensino Superior completo e incompleto (2/9). 
O número de irmãos como um todo variou de um a dois na amostra. Os 





A amostra foi avaliada pela pesquisadora principal, tendo todos os 
participantes e responsáveis sido devidamente orientados sobre a participação na pesquisa 
e assinado o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (anexo D e G). As crianças 
assinaram o termo próprio para a sua idade, seis aos 13 anos (anexo E), e os adolescentes 
conforme a sua faixa etária, 14 aos 17 anos (anexo F). As variáveis clínicas foram 
coletadas nos prontuários do CREIM/UNIFESP. 
O processo de avaliação neuropsicológica dos participantes realizou-se em 
salas apropriadas no CREIM/UNIFESP e no Centro Paulista de Neuropsicologia (CPN), 
mediante autorização concedida pelos respectivos centros, conforme a solicitação de 
anuência (anexo B e C). Previamente agendadas, as avaliações constaram de duas sessões 
de cerca de 90 minutos cada, com uma pausa dependendo da fadiga dos participantes. 
 
5.2.1 Avaliação do ambiente familiar 
As informações atualizadas sobre aspectos sócio-demográficos foram 
fornecidas pelos responsáveis, mediante respostas em formulários e inventários como 
relacionados a  seguir: 
a) Classificação Econômica: para a avaliação socioeconômica da família da 
criança e do adolescente foi utilizado o Critério de Classificação Econômica Brasil 
(CCEB) da Associação Brasileira de Empresas de Pesquisas (ABEP, 2014), que é uma 
escala com um sistema de pontos para itens de posse de bens nos domicílios, níveis de 
renda e grau de instrução do chefe de família, que permite a estratificação das famílias nas 
classes A (subdividida em A1 e A2), B (subdividia em B1 e B2), C (subdividida em C1 e 
C2), D e E. A título de ilustração apresenta-se a classificação, em ordem decrescente, e a 





Tabela 2. Critério de Classificação Econômica do Brasil (CCE). 
Fonte Levantamento Sócio Econômico, 2012. IBOPE (ABEP 2014) 
 
b) Recursos Ambientais Familiares: as informações foram coletadas a partir 
do Inventário sobre os Recursos do Ambiente Familiar (RAF), elaborado por Marturano 
(1999). Este instrumento permitiu uma investigação dos recursos materiais e promotores 
do desenvolvimento; a influência da família na estabilidade no ambiente do familiar, na 
disponibilidade dos recursos promotores de desenvolvimento; o envolvimento dos pais nos 
cuidados da criança, que pode direcionar positivamente  a motivação para a aprendizagem 
e o desenvolvimento de competência interpessoal que garante um bom relacionamento no 
ambiente escolar e social. (Marturano, 2006). 
Para o presente estudo, foi utilizada a versão do inventário com 10 tópicos 
(Marturano, 2006), que foram agrupados em três categorias: (a) Supervisão parental, 
relacionada ao suporte e à monitoria dos pais nas rotinas diárias e escolares; (b) 
Envolvimento dos pais, referente aos passeios e às atividades compartilhadas no âmbito 
familiar e social; (c) Recursos Materiais no ambiente físico, que inclui a questão da oferta 
de brinquedos e de outros materiais promotores do desenvolvimento, disponibilidade de 
jornais, revistas e livros, no ambiente familiar.  
A pontuação bruta em cada um dos tópicos é a soma dos itens assinalados, com 
exceção dos tópicos 8, 9 e 10. No tópico 8 a pontuação segue a orientação mãe e pai= 3; só 
mãe =2;  só pai= 2; outra pessoa=1; mãe/pai e outra pessoa = 1; ninguém =0. Para os 
tópicos 9 e 10 a pontuação utilizada foi sempre= 2; às vezes= 1; nunca= 0 (Marturano, 
Classes Pontos Renda média bruta familiar no mês em Reais (R$) 
A1 42-46  
A2 35-41 11.037 
B1 29-34 6.006 
B2 23-28 3.118 
C1 18-22 1.865 
C2 14-17 1.277 
D 8-13 895 




2006). Não se determinou a nota de corte, desta forma, a partir dos dados obtidos na 
amostra, se estabeleceu como critério de classificação as medidas de dispersão, como se 
mostra na tabela 3. 
 








Muito satisfatório 236 a 282 > 313 > 262 
Satisfatório 236 a 282 248 a 313 189 a 262 
Parcialmente Satisfatório 74  a 236 173 a 248 119 a 189 
Não Satisfatório 0 a 74 0 a 173 0 a 119 
 
 
c) Inventário do Estilo Parental (IEP): a investigação do estilo parental foi 
examinada com base no IEP (Gomide, 2006), instrumento validado para crianças e 
adolescentes dos  sete aos 18 anos de idade, o qual foi respondido pelos participantes, com 
exceção de um caso em que a mãe respondeu em conjunto com a criança de seis anos. É 
um questionário composto por 42 questões que englobam as práticas educativas positivas 
(monitoria positiva e comportamento moral) e as negativas (punição inconsistente, 
negligência, disciplina relaxada, monitoria negativa e abuso físico). O instrumento permite 
obter um índice de estilo parental e o diagnóstico das práticas parentais de risco ou não, 
para os problemas de comportamento e de desempenho acadêmico.  
O índice do estilo parental é calculado pela soma das práticas positivas que é 
subtraído da soma do conjunto das práticas negativas. Assim se obtém uma pontuação 
bruta que é convertida em percentil conforme a tabela do Manual (Gomide, 2006, p. 58-
59), em que o Estilo Parental ótimo= a presença marcante das práticas parentais positivas e 
ausência das práticas negativas; Estilo Parental bom, acima da média= práticas positivas 
maiores que as negativas;  Estilo Parental bom, abaixo da média= práticas positivas quase 




uso das práticas negativas em detrimento das positivas. Os percentuais e a classificação 
estão na tabela 4.  
 
Tabela 4. Classificação do IEP. 
Interpretação Percentil 
Estilo ótimo De 75 a 99 
Estilo bom acima da média De 55 a 70 
Estilo bom abaixo da média - risco De 30 a 50 
Estilo Parental de risco De 1 a 25 
Fonte: Gomide, 2006. 
 
5.2.2 Avaliação Neuropsicológica 
Os participantes foram submetidos aos procedimentos para a investigação do 
seu desempenho intelectual e das suas funções cognitivas. Segue-se uma descrição dos 
instrumentos adotados. 
a) Escala de Inteligência Wechsler para Crianças - WISC IV (Wechsler, 2013), 
adaptado para a língua portuguesa por Rueda, Noronha, Sisto, Santos e Castro (2013) e 
Escala de Inteligência Wechsler para Adultos - WAIS III  (Wechsler, 2004)  adaptado para 
a língua portuguesa por Nascimento (2004). Estas escalas são consideradas instrumentos 
padrão-ouro para a avaliação do desempenho intelectual global da inteligência e os índices 
específicos. 
O desempenho nos subtestes das escalas WISC IV e WAIS III possibilitam o 
exame dos índices Compreensão Verbal (ICV), Organização Perceptual (IOP), Memória 
Operacional (IMO) e Velocidade de Processamento (IVP). Cada um dos subtestes foi 






Tabela 5. Descrição dos subtestes das escalas WISC IV e WAIS III. 
WISC IV 
Subtestes Avalia 
Índice Compreensão Verbal (ICV) 
Semelhança (SM) Raciocínio verbal e formação de conceitos, 
compreensão oral, memória, capacidade de distinguir 
o essencial do não essencial, forma de se expressar 
verbalmente. 
Vocabulário (VC) Conhecimento semântico da palavras, antecedentes 
educacionais, desenvolvimento da linguagem. 
Compreensão (CO) Compreensão verbal de normas e regras sociais. 
Informação (IN) * Conhecimento gerais. 
Raciocínio de Palavras (RP) * Raciocínio verbal, capacidade para se integrar e 
sintetizar vários tipos de informações, habilidade 
para criar conceitos alternativos. 
Índice Orientação Perceptual (IOP) 
Cubos (CB) Planejamento viso-espacial e viso-construção, 
capacidade de análise e síntese, conceituação 
organização e velocidade perceptual, a estratégia 
para a solução de problemas. 
Conceitos Figurativos (CN) Percepção visual, capacidade de raciocínio 
categórico. 
Raciocínio Matricial (RM) Associação lógica espacial. 
Completar Figuras (CF)* Percepção visual, organização. 
Índice Memória Operacional (IMO) 
Dígitos (DG) Memória operacional verbal, retenção imediata de 
informações verbais, controle mental.  
Sequência de Números e Letras (SNL) Atenção seletiva e concentrada, inibição e 
organização mental da informação. 
Aritmética (AR)* Cálculos mentais simples, memória operacional. 
Índice Velocidade de Processamento (IVP) 
Códigos (CD) Atenção visual dividida, memória de curto prazo, 
aprendizado, percepção visual, coordenação visual e 
motora, amplitude visual, flexibilidade conectiva, 
atenção e motivação.  
Procurar Símbolos (PS) Atenção, memória visual de curto prazo, 




discriminação e concentração.  
Cancelamento (CA)*    Atenção visual seletiva, vigilância, rastreamento e 
negligência visual. 
WAIS III  
Índice de Compreensão Verbal (ICV) 
Vocabulário (V) Conhecimento semântico das palavras, antecedentes 
educacionais, desenvolvimento da linguagem. 
Semelhança (S) Raciocínio verbal e formação de conceitos, 
compreensão oral, memória, capacidade de distinguir 
o que é essencial, forma de se expressar verbalmente. 
Compreensão (C)* Compreensão verbal das normas e das regras sociais. 
Índice de Organização Perceptual (IOP) 
Completar Figuras (CF) Percepção visual. 
Cubos (CB) Planejamento viso-espacial e viso-construção, 
capacidade de síntese. 
Raciocínio Matricial (RM) Processamento visual das informações, raciocínio 
abstrato. 
Arranjo de Figuras (AF)* Associação lógica espacial e temporal. 
Índice Memória Operacional (IMO) 
Aritmética (AR) Cálculos mentais simples, memória operacional. 
Dígitos (DG) Memória operacional. 
Sequência de Números e Letras (SNL) Atenção seletiva e concentrada, inibição e 
organização mental da informação. 
Índice Velocidade de Processamento (IVP) 
Códigos (CD) Atenção visual dividida, coordenação motora. 
Procurar Símbolos (PS) Atenção visual seletiva e concentrada. 
Armar Objetos (AO)* Percepção visual e viso construção. 
* subteste suplementar  
 
 
b) Figuras Complexas de Rey: trata-se de um teste gráfico que investiga a 
função viso construtiva, a organização grafo motora e a memória visual. Solicita-se ao 
indivíduo que copie o desenho de uma figura geométrica complexa (planejamento e 
organização) e, em seguida, sem o modelo, que ele a reproduza (memória imediata) para se 




construção. O desempenho é avaliado conforme a produção gráfica e os valores baseados 
na precisão e na localização de cada elemento da figura (Lezak, Howieson e Loring, 2004, 
Oliveira, M. & Rigoni, M. (2010)). 
 
c) Testes de Fluência Verbal (Lezak, Howieson e Loring, 2004; Brucki e 
Rocha, 2004): há duas modalidades de fluência verbal, a Fonológica (FVF) e a Semântica 
(FVS). Na FVF, o indivíduo deve gerar o máximo de palavras iniciadas com uma certa 
letra no tempo máximo de 60 segundos. Normalmente são utilizadas as letras F, A e S. O 
resultado individual corresponde ao número de palavras geradas, excetuando-se repetições 
e palavras derivadas (ex: faca, facão), em todas as letras. A FVF consiste na medida das 
habilidades de auto monitoramento (funções executivas), além da evocação do léxico 
armazenado. 
A FVS categoria animais foi adotada para avaliação da memória semântica, 
considerando os processos de acesso ao conhecimento armazenado. Na FVS, os indivíduos 
são solicitados a gerar o maior número possível de exemplares da categoria animal, em no 
máximo 60 segundos. Considera-se o número de palavras geradas, excetuando-se as 
repetições e os erros. 
 
d) Rey Auditory Verbal Learning Test (RAVLT), Teste de Aprendizagem 
Auditivo-Verbal de Rey: teste amplamente utilizado pela neuropsicologia para avaliar a 
memória episódica auditivo-verbal, abrange a recordação serial, a memória de recordação e 
a aprendizagem episódica para material verbal. Consiste de 15 substantivos (lista A) 
apresentados verbalmente para o indivíduos cinco vezes consecutivas, devendo este 
reproduzi-los após os ter ouvido; em seguida uma nova lista é apresentada (lista B de 
interferência) e solicita-se que ele a reproduza. Depois pede-se que reproduza a primeira 
lista, repetindo este procedimento após 20 minutos. Encerra-se a aplicação com uma outra 
lista na qual deve o indivíduo reconhecer as palavras apresentadas nas listas anteriores. 
O desempenho dos indivíduos é avaliado, considerando o total de palavras 




(RAVLT B1), na recordação tardia (RAVLT A6) e no reconhecimento (RAVLT A7) 
(Malloy-Diniz et al, 2000; Strauss, Sherman & Spreen, 2006). 
e) Five Digits Test (FTD): trata-se de um instrumento que  permite avaliar a 
capacidade do controle inibitório e da flexibilidade (Sedó, 2007). O indivíduo é exposto a 
um caderno de estímulo, no qual estão impressos quadrados que possuem diferentes 
quantidade de estímulos (variando  de um a cinco)  sendo estes números ou asteriscos. 
Inicialmente ele deve ler o estímulo contido dentro de cada quadrado, sendo que a 
quantidade apresentada é correspondente ao algarismo. Na segunda série de estímulos o 
indivíduo deve falar a quantidade de asteriscos apresentada em cada quadrado. Já na 
terceira série de estímulos há uma condição envolvendo a incompatibilidade estímulo-
resposta, em que ele deve contar a quantidade de estímulos apresentados no quadrado que 
difere do algarismo representado. Finalmente, passa-se para uma série de alternância entre 
a leitura da quantidade de estímulos e a nomeação do algarismo. O resultado é o tempo 
dispendido em cada série. 
 
f) CPT II – Continuous Performance Test II  (Conners, 2004; Miranda et al, 
2012); o CPT II é um teste informatizado de atenção visual contínua, o qual envolve a 
rápida apresentação de estímulos (letras) com um alvo determinado, a letra X, em 
intervalos variáveis de tempo de exposição. O indivíduo deve responder, teclando na barra 
de espaço do computador o mais rapidamente possível a qualquer letra, menos na do alvo. 
São considerados na investigação os indicadores atenção seletiva (omissão - omissions - 
número de estímulos alvos não respondidos), tempo de reação total (TRT - Hit Reaction 
Time), tempo de reação para as respostas alvo em erro padrão (EPTR - Hit RT Standard 
Error), a impulsividade e o controle inibitório (comissões – commissions - número de 
respostas a estímulos não alvos e perseveração), vigilância 1 (Hit RT Block Change - 
mudanças de tempo de reação ao longo do teste) e vigilância 2 (Hit SE Block Change - 
medida da variação no tempo de reação em erro padrão). O programa deste instrumento 
gera um relatório com os resultados dos indicadores em percentil, sendo classificado como 





g) AWMA - Automated Working Memory Assessment (Alloway & Alloway, 
2010): é um teste informatizado contendo subtestes que avaliam a memória de curto prazo 
e a operacional, tanto nos seus aspectos visuais quanto verbais. Possui 12 subtestes, sendo 
cada um composto por variadas séries de complexidade progressiva. Cada série possui seis 
tentativas, e à medida em que o indivíduo acerta quatro itens na mesma série, 
automaticamente ele é transferido para o próximo nível de complexidade. Caso tenha três 
erros consecutivos é interrompido e, consequentemente, transferido para o próximo 
subteste. Na avaliação do desempenho são considerados os indicadores de Memória Verbal 
de Curto Prazo (MVCP) cua pontuação é composta pelos resultados nos subtestes 
Recordação de Dígitos, Recordação de Palavras, Recordação de Pseudopalavras. A 
Memória Operacional Verbal (MOV) inclui os subtestes Julgamento de Frases, 
Recordação de Contagem, Recordação de Dígitos Inversos. A Memória Viso Espacial 
Curto Prazo (MVECP) os subtestes Matrix de Pontos, Memória de Labirinto, Recordação 
de Blocos. Por fim a Memória Operacional Viso Espacial (MOVE) inclui a Discriminação 
de Formas; o Julgamento Espacial e a Recordação Espacial. Os resultados são convertidos 
em percentis e interpretados como Prejuízo = menor que 2; Limítrofe = de 8 a 2; Média 
Inferior = 23 a 9; Média = 25 a 75; Média Superior = de 77 a 91. 
 
5.2.3 Avaliação comportamental 
Na avaliação comportamental utilizou-se a escala Vineland-II (Vineland-II Adaptive 
Behavior Scales) para investigar as habilidades adaptativas, e o inventário CBCL (Child Behavior 
Checklist) para as comportamentais.  
a) Habilidades Adaptativas 
A Vineland-II (Vineland-II Adaptive Behavior Scales) (Sparrow, Cicchetti & 
Balla, 2005) versão traduzida pela Dra. Elaine Cristina Zachi (USP), com autorização de 
uso, é uma escala de comportamentos adaptativos que fornece informações a respeito do 
desenvolvimento dos comportamentos de independência pessoal e social. Ela avalia quatro 
domínios específicos que englobam os subdomínios comunicação (receptiva, expressiva e 




interpessoais, lazer e regras sociais) e função motora (fina e grosseira), além das 
habilidades adaptativas globais. 
A escala foi respondida pelo responsável da criança ou adolescente, com o 
apoio, quando necessário, da pesquisadora. Cada uma das perguntas referentes aos 
comportamentos foi classificada como 2= frequente; 1= algumas vezes ou parcialmente, 
0= nunca, D= desconhecido. Os dados referentes a este instrumento foram lançados no 
programa do sistema ASSIST version1.2 (Pearson, 2008), tendo a análise fornecido 
indicadores do nível de desenvolvimento de cada um dos domínios (comunicação, 
atividades de vida diária, socialização, função motora e habilidades adaptativas), os quais 
foram classificados em percentil como Muito Superior =  >99,9 a 92; Média Superior= 90  
76; Média= 73 a 27; Média Inferior= 24 a 10; Limítrofe= 8 a 2, Deficiente=  2 a 0,1.  
 
b) Aspectos comportamentais 
A investigação dos aspectos comportamentais foi realizada por meio do inventário 
Child Behavior Checklist – CBCL (Achenbach, 1991), na versão brasileira adaptada por Bordin e 
colaboradores (2010), e respondido pelo responsável da criança ou do adolescente. Trata-se de 
instrumento aplicável a indivíduos dos seis aos 18 anos de idade, destinado a avaliar os problemas 
comportamentais e emocionais, considerando o período dos últimos seis meses. Cada item possui 
uma escala de frequência de intensidade que indica, respectivamente, 0 = não verdadeiro; 1 = um 
pouco verdadeiro/ algumas vezes verdadeiro; 2 = muito verdadeiro/ frequentemente verdadeiro. 
Foram analisados os relatos de sintomas ou de problemas comportamentais associados ao perfil de 
internalização (ansiedade, problemas afetivos, somáticos, déficit de atenção e hiperatividade), e os 
de externalização (violação de regras e agressividade). Os indicadores de problemas 
comportamentais, em T Score, foram classificados como Normalidade < 65;  Faixa limítrofe = 69 a 
65 e Perfil clínico > 69, conforme obtidos no programa informatizado de análise. 
 
5.2.4 Sistematização dos dados 
No WISC IV e no WAIS III foram considerados os pontos compostos para o 




Organização Perceptual (IOP); o Índice de Memória Operacional (IMO) e o Índice de 
Velocidade de Processamento (IVP). 
Para obtenção dos resultados nos demais testes psicológicos, a correção e a 
interpretação dos instrumentos foi realizada de acordo com as orientações prescritas nos 
manuais técnicos. Os resultados brutos obtidos individualmente foram convertidos em 
valores padrão ou percentil, permitindo a análise do desempenho de acordo com a 





6. ANÁLISE ESTATÍSTICA  
Os dados coletados foram sistematizados em planilhas e analisados pelo 
programa estatístico Software Statístical Package for Social Scientes (SPSSP), versão 1.8 
(IBM). A sistematização das análises estatísticas centrou-se nos indicadores específicos 
para cada instrumento.  
As características qualitativas foram descritas com uso de frequências 
absolutas e relativas, e as quantitativas com uso de medidas resumo (média, desvio padrão, 
mediana, mínimo e máximo) (Kirkwood e Sterne, 2006). 
Foram calculadas as correlações de Spearman entre as medidas ambientais e os 
testes neuropsicológicos, para verificar possíveis associações entre as variáveis clínicas, as 
ambientais e o desempenho neuropsicológico (Kirkwood e Sterne, 2006). 
A associação entre as variáveis foi verificada por meio da correlação de 
Spearman, e analisada utilizando o software SPSS versão 1.8 (IBM). Os testes estatísticos 






Os resultados obtidos nas avaliações são mostrado na seguinte ordem: 
1. Variáveis clínicas dos pacientes com a DG tipo1; 
2. Análise descritiva das variáveis ambientais e familiares; 
3. Análise descritiva do desempenho intelectual; 
4. Análise descritiva do desempenho nos subtestes das escalas Wechsler; 
5. Análise descritiva do desempenho neuropsicológico; 
6. Análise descritiva das habilidades adaptativas; 
7. Análise descritiva da avaliação comportamental; 
8. Correlação entre as variáveis clínicas e os indicadores do desempenho 
intelectual; 
9. Correlação entre as variáveis clínicas e o desempenho nos subtestes WISC 
IV e WAIS III; 
10. Correlação entre as variáveis clínicas e o desempenho neuropsicológico; 
11. Correlação entre as variáveis clínicas e as habilidades adaptativas; 
12. Correlação entre as variáveis clínicas e o desempenho comportamental; 
13. Correlação entre as variáveis ambientais e o desempenho intelectual; 
14. Correlação entre as variáveis ambientais e o desempenho nos subtestes 






1. Variáveis clínicas dos pacientes com a DG tipo1 
Os dados coletados nos prontuários que se referem às características clínicas 
dos pacientes com a DG tipo 1 estão na Tabela 6. 
 






Aspectos da TRE 
IS Dig 
 
Hepato Ane Plaq Fad COs 
 
II T Int. 
LCA 1 1 
 
sim sim sim sim sim 
 
2 4 1 
EAS 6 6 
 
sim sim sim sim sim 
 
7 3 1 
JOA 3 8 
 
sim sim sim sim sim 
 
8 3 5 
ASC 4 10 
 
sim sim sim sim sim 
 
10 3 6 
LCN 2 3 
 
sim não não sim sim 
 
3 13 1 
RSPS 2 4 
 
sim sim sim sim sim 
 
4 13 2 
ENP 2 12 
 
sim sim sim sim sim 
 
12 6 10 
LC 3 4 
 
sim sim não sim sim 
 
4 14 1 
RSP 2 6  sim sim sim sim sim  7 13 1 
IS: Início dos Sintomas; Diag: Diagnóstico; Hepato: Hepatomegalia; Ane: Anemia; Plaq: 
Plaquetopenia; Fad: Fadiga; Cos: Comprometimento Ósseo; TRE: Terapia de Reposição 
Enzimática; II: Idade Início; T: Tempo; Int: Intervalo de idade do início dos sintomas e 
início do tratamento. 
 
Conforme pode ser observado na tabela 6, a presença da Hepatomegalia, a 
fadiga e o comprometimento ósseo foram observados em todos os pacientes com DG tipo1. 
Uma parcela importante 8/9 apresentou anemia. A Plaquetopenia foi verificada em 7/9 
participantes. 
A idade no diagnóstico variou de 1 aos 12 anos (M= 6; DP= 3,5). Após o 
diagnóstico o início de tratamento variou de 2 aos 12  anos (M= 6,33; DP= 3,35), e o 




(M= 3,11; DP= 3,21). O tempo, em anos, do tratamento com a TRE variou entre os 3 e 14 
anos (M= 8 e DP= 5,07). 
 
2. Análise descritiva das variáveis ambientais e familiares 
Os resultados dos aspectos familiares, referentes ao nível socioeconômico 
(CCE), aos recursos ambientais (RAF) e ao estilo parental (IEP) para cada paciente com a 
DG tipo1, estão na tabela 7. 
 
Tabela 7. Análise descritiva dos recursos familiares e do estilo parental dos pacientes 
com a DG tipo 1. 
Familiar CCE 
RAF  IEP 
Sup. I Env. I RMPD I  Pai I Mãe I 
LCA B2 262 S 308 S 165 PS  55 B 53 B 
EAC B2 201 PS 270 S 153 PS  55 B 50 RI 
JOA B2 282 S 303 S 261 S  50 RI 50 RI 
ASC C1 74 PS 248 S 119 PS  30 RI 30 RI 
LCN B2 179 PS 243 PS 194 S  70 B N∕C N∕C 
RSPS C2 249 S 313 S 207 S  35 RI 75 O 
ENP C1 204 PS 233 PS 176 PS  N∕C N∕C 70 B 
LC B2 236 S 246 PS 192 S  55 B N∕C N∕C 





































Mediana  236  248  189   52,5  53  
Mínimo  74  173  119   30  74  
Máximo  282  313  262   60  282  






Como pode ser visto na Tabela 7, de forma geral houve uma distribuição 
igualitária dos recursos econômicos que variou entre as classe B e C. Isto é no Critério de 
Classificação Econômica (CCE) (ABEP 2014) cinco dos nove participantes pertenciam à 
classe B2 (renda familiar média bruta de R$ R$ 3.118/mês) e os demais na classe C1 (2/9, 
com renda familiar média bruta de R$1.865/mês) e C2 (2/9,  com renda familiar média 
bruta de R$1.277/mês).  
Os resultados no conjunto das categorias  (Supervisão, Envolvimento dos pais  
e Recursos Materiais Promotores de Desenvolvimento) do inventário de Recursos do 
Ambiente Familiar variaram de forma equilibrada de Satisfatório a Parcialmente 
Satisfatório.  
Na categoria Supervisão que se relaciona ao suporte e à monitoria dos pais na 
rotina diária e escolar, obteve-se em 5/9 participantes classificação como Parcialmente 
Satisfatório e no restante como Satisfatório.  
Em relação às atividades compartilhadas no âmbito social, escolar e familiar, 
que retratam o Envolvimento dos pais, os resultados foram para 5/9 classificados como 
Satisfatório e para o restante como Parcialmente Satisfatório. Por fim, no que se refere ao 
RMPD, a presença de livros, brinquedos e jornais no ambiente familiar, foi referida por 5/9 
participantes  classificados  como Satisfatória e para o restante como Parcialmente 
Satisfatória. 
No que diz respeito aos estilos parentais avaliado por sete participantes, o 
conjunto das práticas educativas adotado pela mãe em três dos oito casos foi classificado 
como de Risco, e o restante como Bom e Ótimo (2/7). A mãe dos irmãos LCN e LC 
falecera há cerca de 10 anos. 
Em relação à atitude do pai, em três dos sete participantes foi obtido um 
resultado classificado como de Risco e o restante como Bom. O participante ENP não 






3. Análise descritiva do desempenho Intelectual 
Os resultados relativos à investigação do desempenho intelectual, por meio das 
escalas WISC IV e WAIS III, estão na tabela 8. 
 
Tabela 8. Desempenho intelectual dos pacientes com a DG tipo 1 nas escalas Wechsler, 
considerando os resultados Quocientes de Inteligência e Índices Fatoriais 
(pontos compostos) 
Pacientes QI ICV IOP IMO IVP 
LCA 119 119 112 106 118 
EAC 110 119 110 100 108 
JOA 89 108 81 97 80 
ASC 83 86 92 97 68 
LCN 110 128 100 88 111 
RSPS 115 107 127 119 105 
ENP 102 107 104 94 95 
LC 117 122 117 100 105 
RSP 117 118 113 109 124 
Média 106,89 112,67 106,22 101,11 101,56 
DP 13 12,39 13,80 9,12 17,90 
Mediana 110 118 110 100 105 
Mínimo 83 86 81 88 68 
Máximo 119 128 127 119 124 
Em negrito, extremamente baixo 
 
Quanto ao desempenho intelectual global (QI), os resultados mostraram que a 
maioria dos participantes teve um desempenho na faixa média superior para a idade 
(percentil 75 a 90), e dois um desempenho médio inferior (JOA e ASC). 
Na amostra como um todo, considerando-se os índices fatoriais, verificou-se 
certa facilidade no domínio da Compreensão Verbal (média superior). Os demais índices 
apresentaram-se dentro do esperado (média) para a faixa etária, quando comparados com 




Uma maior variabilidade nos resultados foi observada no Índice da Velocidade 
de Processamento (68-124 pontos compostos), tendo havido uma única ocorrência de 
desempenho  extremamente baixo (ASC). 
O Índice da Memória Operacional foi o que se mostrou com a menor 
variabilidade (88-119 pontos compostos). De fato, a maioria dos participantes teve um 
desempenho na média, contudo houve uma ocorrência na média inferior (LCN). Quanto ao 
Índice da Compreensão Verbal cinco participantes tiveram desempenho na faixa média 
superior, e na superior e um na faixa média inferior. O Índice da Organização Perceptual 
revelou também heterogeneidade no desempenho. Para este parâmetro cinco participantes 
tiveram um desempenho na média superior, um desempenho superior à média, dois 
desempenho na média e somente um teve desempenho na média inferior. 
 
4. Análise descritiva do desempenho nos subtestes das escalas Wechsler 
A tabela 9 mostra o desempenho dos cinco participantes com idades entre 6 e 
16 anos nos subtestes do WISC IV, e a tabela 10 mostra o desempenho dos quatro 






Tabela 9. Desempenho intelectual dos pacientes com a DG tipo 1 nos subtestes do WISC 
IV (notas ponderadas). 
Pacientes 
SUBTESTES WISC IV 
ICV  IOP  IMO  IVP 
SM VC CO IN RP  CB CN RM CF  D SNL AR  CD PS CA 
LCA 12 15 13 13 13  11 13 12 11  12 10 12  12 14 13 
EAC 14 11 15 10 11  7 15 8 13  8 12 9  11 12 12 
JOA 10 13 11 8 10  6 10 5 5  7 12 6  6 7 6 
ASC 6 10 7 4 5  6 11 9 5  10 9 5  5 4 4 
LCN 17 13 13 9 11  10 9 11 10  8 8 8  12 12 10 
MÉDIA 11,8 12,4 11,8 8,8 10  8 11,6 9 8,8  9 10,2 8  9,2 9,8 9 
DP 4,15 1,95 3,03 3,27 3  2,35 2,41 2,74 3,63  2 1,79 2,74  3,42 4,15 3,87 
Mediana 12 13 13 9 11  7 11 9 10  8 10 8  11 12 10 
Mínimo 6 10 7 4 5  6 9 5 5  7 8 5  5 4 4 
Máximo 17 15 15 13 13  11 15 12 13  12 12 12  12 14 13 
ICV: Índice de Compreensão Verbal; SM: Semelhança; VC: Vocabulário; CO: Compreensão; IN: 
Informação; RP: Raciocínio com Palavras; IOP: Índice de Organização Perceptual; CB: Cubos; CN: 
Conceitos Figurativos; RM: Raciocínio Matricial; CF: Completar Figuras; IMO: Índice de Memória 
Operacional; D: Dígitos; SNL: Sequência de Número de Letras; AR: Aritmética; IVP: Índice de Velocidade 
de Processamento; CD: Códigos; PS: Procurar Símbolos; CA: Cancelamento. Nota ponderada 1 a 19; M: 
10; DP: 3 
 
Na amostra como um todo, considerando-se os subtestes, verificou-se uma 
média elevada no Vocabulário (12,4) e uma média mais baixa nos Cubos e na Aritmética (8). 
Analisando-se o desempenho dos participantes de forma individual, verificou-
se que LCA teve um desempenho mais homogêneo (pontos ponderados variando entre 15 e 
10), e LCN a maior variabilidade (17 – 8 pontos ponderados), tendo facilidade nas 
Semelhanças. 
Observou-se, também, que o desempenho de EAC ficou dentro na média 
esperada, quando comparado à amostra de padronização para a maioria dos subtestes 
(12/15), denotando maior facilidade nos subtestes Semelhanças, Compreensão e Conceitos 
Figurativos. 
O participante ASC foi o que mais teve dificuldades (9/15 subtestes) nos 




Aritmética, Código, Procurar Símbolos e Cancelamento. O participante JOA teve 
dificuldade nos seis subtestes (6/15) Cubos, Raciocínio Matricial, Completar Figuras, 
Aritmética, Código e Cancelamento. Mais especificamente, os participantes ASC e JOA 
tiveram maior dificuldade nos subtestes do domínio Velocidade de Processamento, no 
entanto ASC também teve dificuldades na Compreensão Verbal e JOA na Organização 
Perceptual. 
Os resultados dos subtestes da Escala Wechsler de Inteligência para Adultos 
estão na tabela 10. 
 
Tabela 10. Desempenho intelectual dos pacientes com a DG tipo 1 nos subtestes do WAIS 
III (notas ponderados). 
Pacientes 
SUBTESTES WAIS III 
ICV  IOP  IMO  IVP 
VC SM IN CO  CF CB RM AF  AR D SNL  CD PS AO 
RSPS 15 12 7 12  16 15 13 12  13 14 13  7 15 18 
ENP 13 14 7 12  13 8 7 9  8 10 9  8 10 9 
LC 14 14 14 16  14 13 12 16  9 8 13  10 12 11 
RSP 15 14 11 14  12 11 14 11  13 11 11  14 15 14 
Média 14,25 13,5 9,75 13,5  13,75 11,75 11,5 12  10,75 10,75 11,5  9,75 13 13 
DP 0,96 1 3,4 1,92  1,71 2,99 3,11 2,94  2,63 2,5 1,92  3,1 2,45 3,92 
Mediana 14,5 14 9 13  13,5 12 12,5 11,5  11 10,5 12  9 13,5 12,5 
Mínimo 13 12 7 12  12 8 7 9  8 8 9  7 10 9 
Máximo 15 14 14 16  16 15 14 16  13 14 13  14 15 18 
ICV: Índice de Compreensão Verbal; VC: Vocabulário; SM: Semelhança; IN: Informação; CO: 
Compreensão; IOP: Índice de Organização Perceptual; CF: Completar Figuras; CB: Cubos; RM: 
Raciocínio Matricial; AF: Arranjo de Figuras; IMO: Índice de Memória Operacional; AR: Aritmética; D: 
Dígitos; SNL: Sequencia de Número de Letras; IVP: Índice de Velocidade de Processamento; CD: Códigos; 
PS: Procurar Símbolos; AO: Armar Objetos. Nota ponderada 1 a 19; M: 10 DP: 3 
 
O subteste que apresentou maior variedade nos resultados foi Armar Objetos 
(18 – 9) e aqueles que apresentaram menor variabilidade foram Vocabulário e 




O participante RSP teve uma pequena variabilidade entre os resultados dos 
subtestes (entre 15 e 11 pontos ponderados) e maior facilidade no que se refere ao domínio 
Velocidade de Processamento, contrapondo-se ao irmão, RSPS, que teve uma grande 
(entre 18 e 7 pontos ponderados). 
A análise do desempenho de LC mostrou resultados acima da média em todos 
os subtestes do domínio Compreensão Verbal e em dois do Índice de Organização 
Perceptual. Já o desempenho do participante ENP pode ser classificado como dentro da 
média em quase todos os subtestes, excetuando-se o das Semelhanças. 
 
5. Análise descritiva do desempenho neuropsicológico 
Os resultados relacionados à avaliação neuropsicológica estão nas Tabelas 11, 
12 e 13. 
Houve uma grande variabilidade no desempenho das tarefas neuropsicológicas 
pois, nos dez indicadores observados o percentil variou entre muito superior (> 99) e com 
prejuízo (< 1). 
Quanto à função viso construtiva e à organização grafo motora, avaliadas por 
meio da cópia da Figura de Rey, observou-se que a maior parte da amostra teve um 
desempenho dentro da média esperada, sendo que um único participante (JOA) mostrou 
um desempenho deficiente. 
No teste de reconhecimento (RAVLT A7), verificou-se também que a maioria 
dos participantes (7/8) obteve desempenho na média ou média superior e um ENP, na 
média inferior. 
O pior desempenho, da amostra como um todo, foi observado na habilidade de 
auto monitoramento e no acesso lexical (FVF), uma vez que quatro participantes 
mostraram desempenho muito inferior à média, sendo dois classificados como com 
prejuízo (RSPS e ENP). Quanto à recuperação espontânea em curto e longo prazo 




superior e três abaixo da média, sendo dois classificados como com prejuízo (novamente 
RSPS e ENP). 
 
Tabela 11. Desempenho dos pacientes com a DG Tipo 1 nos testes neuropsicológicos (em 
percentil). 






































































































































LCA 82 63 95 50 N/R N/R N/R N/R N/R N/R 
EAC 81 81 16 32 93 94 >99 >99 1 1 
JOA < 1 21 4 25 63 81 55 84 1 1 
ASC 55 1 2 13 30 14 45 75 1 1 
LCN 70 99 34 55 5 16 21 37 95 20 
RSPS 81 63 < 1 13 < 1 2 8 45 90 90 
ENP 55 21 < 1 30 1 50 21 9 30 60 
LC 30 47 27 55 27 50 86 45 10 25 
RSP 45 21 21 50 84 55 94 94 70 35 
N 9 9 9 9 8 8 8 8 8 8 
MÉDIA 57,12 55 25,91 38,67 38,67 38,67 48,63 60,24 45,38 24,13 
DP 27,91 35,3 29,03 18,05 18,05 18,05 33,68 32,36 45,8 29,51 
Mediana 70 63 21 50 50 50 45 60 40 20 
Mínimo 0 1 0 13 0 0 8 10 1 1 
Máximo 82 99 95 55 93 93 100 99,9 95 90 
Percentil 91 a 77= média superior; 75 a 25 = média; 23 a 9= média inferior; 8 a 3 = limítrofe; 2  ≤0,1= 
prejuízo 
 
No teste Fluência Verbal Semântica – categoria animais (FVS animais) os 
participantes tiveram um desempenho dentro da média (7/9), embora ASC e RSPS tenham 
tido uma classificação na média inferior. 
Analisando-se especificamente a Função Executiva (teste 5 Dígitos, índices de 




média superior e média inferior, mas em relação aos participantes EAC, JOA e ASC, o 
desempenho foi classificado como com prejuízo. 
Na análise individual dos participantes, foi possível verificar que o paciente LC 
foi o que obteve melhor desempenho na maioria dos testes, com a classificação variando 
entre a média superior e a média, embora no índice de inibição do teste 5 Dígitos o seu  
resultado tenha ficado na média inferior. RSP teve um desempenho dentro da média e na 
média superior na maioria dos testes aplicados, menos nas tarefas de auto monitoramento e 
memória episódica visual em que o seu desempenho ficou na média inferior. 
Não foi possível verificar o desempenho de LCA nos testes RAVLT e 5 
Dígitos devido à falta de normas de referência para a sua idade (6 anos). 
O participante RSPS teve certa dificuldade no desempenho de tarefas com o 
fator distrator (RAVLT B1) e para acessar a informação posteriormente (RAVLT A6), e 
muita dificuldade nos testes verbais de memória imediata (FVF e RAVLT A1 a A5). 
Já ENP teve muita dificuldade nas tarefas verbais de memória imediata (FVF e 
RAVLT A1 a A5) e uma certa dificuldade nas tarefas de reconhecimento verbal (RAVLT 
A7), na memória operacional verbal (RAVLT A6) e visual (Figura de Rey - memória). 
O paciente ASC obteve melhor desempenho no reconhecimento de palavras 
(RAVLT A7), na cópia de figura complexa (Figura de Rey - cópia), na aprendizagem com 
repetição da lista de palavras (RAVLT A1 a A5) e na memória operacional verbal 
(RAVLT A6); uma certa dificuldade em tarefas com o fator distrator (RAVLT B1) e o 
acesso ao conhecimento armazenado (FVS animais); e muita dificuldade no funcionamento 
executivo (5 Dígitos Inibição e Flexibilidade) e na memória visual imediata (Figura de Rey 
- memória). 
O desempenho dos pacientes com a DG tipo 1 no que se refere à função 






Tabela 12. Desempenho dos pacientes com a DG tipo 1 no teste de Atenção Visual 
Contínua - CPT II (em percentil). 
Pacientes CPT II 
 Omissões Comissões TRT EPTR Vigilância 1 Vigilância 2 
LCA 96,06 77,80 87,45 98,15 61,52 48,82 
EAC 83,94 74,49 19,10 24,09 38,07 12,21 
JOA 97,52   9,64 96,53 69,47 37,51 35,01 
ASC 42,79 22,34 77,47 53,10 35,48 20,29 
LCN 37,09 68,33 24,80 18,44 77,95 74,09 
RSPS 47,16 92,96 39,55 28,13 80,83 62,65 
ENP 20,79 37,24 37,97   8,39 21,32 34,58 
LC 20,79 43,30 49,10 26,45 18,68 43,29 
RSP 33,97 24,27 53,88 65,30   2,43 86,76 
N 9 9 9 9 9 9 
Média 53,35 50,04 53,98 43,50 41,53 46,41 
DP 30,86 29,19 27,47 29,57 26,91 24,48 
Mediana 42,79 43,30 49,10 28,13 37,51 43,29 
Mínimo 20,79   9,60 19,10   8,39   2,43 12,21 
Máximo 97,52 93,00 96,53 98,15 80,83 86,76 
Em negrito e sublinhado, problemas de atenção percentil <90 
 
A análise do desempenho no teste de atenção CPT II – Continuous 
Performance Test II permitiu observar que os índices relacionados ao controle de 
impulsividade (comissões) e à vigilância (indicadores de adaptabilidade às mudanças na 
velocidade de apresentação dos estímulos) mostraram-se adequados na maior parte dos 
casos. Contudo, dois dos nove casos investigados (JOA, LCA) tiveram elevado número de 
erros de omissão, sugerindo dificuldade de engajamento da atenção. Os participantes LCA 
e JOA também tiveram aumento no tempo de reação, indicando um atrasado nas respostas. 
Estas observações levam a considerar a importância de se avaliar possível apresentação de 
perfil de desatenção nos casos com a DG tipo 1. 
A Tabela 13 apresenta os resultados concernentes à avaliação das habilidades 






Tabela 13. Desempenho dos pacientes com a DG Tipo 1 no teste automatizado de 
Memória Operacional – AWMA (em  percentil). 
Pacientes  AWMA (memória) 
 MVCP MOV MVECP MOVE 
LCA 59 17 32 35 
EAC 20 33 5 17 
JOA 6 6 2 20 
ASC 16 17 8 14 
LCN 1 28 16 4 
RSPS 68 34 16 6 
ENP 1 18 9 2 
LC 35 1 2 2 
RSP 15 18 5 58 
N 9 9 9 9 
Média 24,56 19,11 10,56 17,56 
DP 24,55 11,21 9,59 18,58 
Mediana 16 18 8 14 
Mínimo 1 1 2 2 
Máximo 68 34 32 58 
AWMA: Automated Working Memory Assessment; MVCP: Memória Verbal de 
Curto Prazo; MOV: Memória Operacional Verbal; MVECP: Memória Viso 
Espacial de Curto Prazo; MOVE: Memória Operacional Viso Espacial. Em 
negrito e sublinhado, déficit ( percentil <9) 
 
Analisando-se a amostra toda, verificou-se que o desempenho nos testes de 
memória auditiva foi melhor do que nos de memória visual, os participantes tiveram em 
pelo menos um deles, um desempenho médio inferior. Sete participantes tiveram pelo 
menos deles, desempenho abaixo dos parâmetros da normalidade (percentil < 9), e três um 
desempenho bem abaixo da normalidade em pelo menos duas ou mais das tarefas 
apresentadas. 
Em relação ao desempenho individual, verificou-se que LCA foi o único que 
teve desempenho na média em todos os índices do teste AWMA. 
Os participantes LC e JOA tiveram os piores resultados, com três dos quatro 




curto prazo e JOA na média inferior para o índice memória operacional viso espacial. O 
participante ASC obteve desempenho na média inferior em todas as medidas e, EAC, 
RSPS e RSP, tiveram desempenho na média e na média inferior na maioria dos índices, e 
limítrofe em relação à memória viso espacial. 
O desempenho de LCN e ENP foi muito parecido, pois ambos tiveram 
dificuldade na memória verbal curto prazo e na memória operacional viso espacial, e no 
restante dos índices o seu desempenho foi na média inferior. 
 
6. Análise descritiva das habilidades adaptativas 
Os resultados dos participantes referentes aos índices de desenvolvimento das 
habilidades adaptativas, relativos aos principais domínios analisados por meio da Escala 
Vineland II (comunicação, atividades da vida diária, socialização, motricidade grossa e 






Tabela 14. Índices do desenvolvimento das habilidades adaptativas dos pacientes com a 
DG tipo 1, conforme os resultados da Escala Vineland-II (em percentil). 
 
Domínios 
Pacientes Comunicação AVD’S Socialização Motricidade Global 
LCA 50 42 53 42 45 
EAC 68 95 84 61 90 
JOA 87 93 86 92 93 
ASC 98 96 96 92 99 
LCN 66 81 27 92 55 
RSPS 81 81 81 92 82 
ENP 87 81 81 92 82 
LC N/R N/R N/R N/R N/R 
RSP N/R N/R N/R N/R N/R 
N 7 7 7 7 7 
Média 74,57 81,29 72,57 80,43 78 
DP 16,59 18,64 24,02 20,51 20,25 
Mediana 68 81 81 92 82 
Mínimo 50 42 27 42 45 
Máximo 98 96 96 92 99 
N/R: Não Respondeu. Critérios de classificação: Muito Superior = > 99,9 a 92, Média Superior 
= 90 a 76, Média = 73 a 27, Média Inferior = 24 a 10, Limítrofe = 8 a 2 e Deficiente = < 1. 
 
Os responsáveis pelos participantes LC e RSP não responderam à escala. Os 
resultados dos demais participantes permaneceram, em geral, dentro dos parâmetros da 
normalidade para todos os domínios das habilidades adaptativas. 
O participante ASC foi o que teve em todos os domínios das habilidades 
adaptativas resultados muitos superiores à média. 
 
7. Análise descritiva da avaliação comportamental 
A investigação da presença de problemas de comportamento dos participantes 




preenchida pelos responsáveis. Sete familiares responderam a escala. Os resultados estão 
na Tabela 15. 
 
Tabela 15. Índices dos problemas comportamentais registrados na escala de 














































































































LCA 53 54 53 58 64 53 53 64 
EAC 52 60 53 51 54 53 52 50 
JOA 60 60 53 50 50 53 52 50 
ASC 63 70 58 54 50 57 51 64 
LCN 50 54 50 50 50 40 50 50 
RSPS 51 53 50 50 59 50 57 51 
ENP 51 66 64 51 51 55 67 52 
LC NR NR NR NR NR NR NR NR 
RSP NR NR NR NR NR NR NR NR 
N 7 7 7 7 7 7 7 7 
Média 54,29 59,57 54,43 52,00 52,57 53,00 54,57 54,43 
Desvio Padrão 5,09 6,53 5,00 3,00 7,61 2,52 5,91 6,58 
Mediana 52 60 53 51 51 53 52 51 
Mínimo 50 53 50 50 40 50 50 50 
Máximo 63 70 64 58 64 57 67 64 
Critérios de classificação: Normal = < 65, Faixa limítrofe = 69 a 65 e Perfil clínico = >69.  
Em negrito e sublinhado, déficit. 
 
A análise das respostas da família no CBCL mostrou que não houve 
indicadores de problemas comportamentais na amostra estudada. Apenas ASC apresentou 
tendência a um comportamento de retraimento/humor depressivo, indicando perfil clínico. 




retraimento/humor depressivo e violação das regras. Para LC e RSP, ambos com mais de 
18 anos de idade, não se conseguiu obter os dados do CBCL. 
A análise individual dos resultados dos pacientes com a DG tipo 1 procurou 
identificar aqueles que apresentavam um maior número de indicadores de prejuízo no 
desempenho intelectual, neuropsicológico ou comportamental, considerando as possíveis 
associações com as variáveis clínicas e ambientais. 
O participante LCA teve um desempenho superior na maior parte das 
avaliações, porém mostrou  dificuldade de engajamento na manutenção da atenção e sinais 
de impulsividade. Quanto às habilidades adaptativas, os resultados ficaram dentro dos 
parâmetros da sua faixa etária e ele não apresentou problemas comportamentais. Em 
termos clínicos, o intervalo do início dos sintomas e do tratamento foi de um ano e ele está 
na TRE há quatro anos. Em relação às variáveis ambientais, de acordo com ao critério 
socioeconômico ao qual a família pertence, a classificação foi de B2, e o nível de 
escolaridade materno é o ensino médio e o paterno o fundamental. No tocante ao estilo 
parental das práticas educativas do casal, este foi classificado como bom e os recursos do 
ambiente familiar como satisfatórios. 
O desempenho do participante EAC variou entre acima da média e a média 
inferior na maioria dos testes, mas com certa dificuldade em termos de flexibilidade e 
memória viso espacial de curto prazo. Quanto às habilidades adaptativas, os indicadores 
estiveram dentro dos parâmetros da sua faixa etária e não apresentou problemas 
comportamentais. Em termos clínicos, o intervalo do início de sintomas e o do tratamento 
foi de um ano e está na TRE há três anos. Os sintomas surgiram quando ele estava com 
cerca de seis anos. Em relação às variáveis ambientais, de acordo com o critério 
socioeconômico da ABEP, a família pertence à classificação B2 e o nível de escolaridade 
materno é o ensino médio. Por fim, o estilo parental das práticas educativas do pai foi 
classificado como bom e o da mãe como de risco, e os recursos do ambiente familiar foram 
classificados como satisfatórios para o envolvimento dos pais, e parcialmente satisfatórios 
para a supervisão e recursos materiais promotores do desenvolvimento. 
O desempenho intelectual e o índice de velocidade de processamento do 




neuropsicológicas observou-se uma certa dificuldade que se foi intensificando na tarefas 
que exigiam o auto monitoramento, o planejamento e a síntese (FVF e Cinco Dígitos). Ele 
também teve um elevado número de erros de omissão, sugerindo que tenha dificuldade de 
engajamento e na manutenção da atenção, além de aumento no tempo de reação, indicando 
um atraso nas respostas. A avaliação da memória (verbal e viso espacial) mostrou um 
desempenho limítrofe, mas na tarefa que exige uma repetição e aprendizagem (RAVLT), 
ele  mostrou um excelente desempenho, classificado na faixa média superior. As 
habilidades adaptativas estão dentro dos parâmetros da normalidade e não apresentou 
problemas de comportamento. Em relação às variáveis ambientais, de acordo com o 
critério socioeconômico, ele pertence à classificação B2 e a família tinha nível superior de 
escolaridade. Os recursos do ambiente familiar eram satisfatórios, mas o estilo parental das 
práticas educativas do casal sinalizou risco. Em termos clínicos, ele teve um intervalo de 5 
anos entre o início dos sintomas e tratamento. 
O participante ASC  foi que mais teve dificuldades no desempenho das tarefas 
de memória visual (Figura de Rey e AWMA) e naquelas que implicam em flexibilidade, 
auto monitoramento e acesso lexical (FVF). As habilidades adaptativas estavam dentro dos 
parâmetros da normalidade e não apresentou problemas de comportamento. Em relação às 
variáveis ambientais, de acordo com o critério de classificação econômica pertence era da 
C1, e a família tinha o nível de escolaridade o fundamental incompleto. Os recursos do 
ambiente familiar foram parcialmente satisfatórios, mas o estilo parental das práticas 
educativas do casal sinalizou risco. Em termos clínicos apresentou um intervalo de 6 anos 
entre o início dos sintomas e do tratamento. 
LCV teve certa dificuldade nas tarefas de memória tanto verbal como visual e 
no restante teve resultado na média. As habilidades adaptativas estiveram dentro dos 
parâmetros da sua faixa etária e não apresentou problemas comportamentais. Em termos 
clínicos, o intervalo de idade do início dos sintomas e tratamento foi de 1 ano e está na 
TRE há 13 anos. Em relação às variáveis ambientais, de acordo com o critério econômico, 
pertence a classificação B2, o nível de escolaridade paterno era o superior, o estilo parental 





O participante RSPS teve facilidade na escala de inteligência nos indicadores 
QI, IOP e IMO obteve resultados na faixa média superior, mas evidenciou certa 
dificuldade nas tarefas da memória operacional viso espacial e naquelas com maior 
demanda de auto monitoramento. As habilidades adaptativas estiveram dentro dos 
parâmetros da sua faixa etária e não apresentou problemas comportamentais. Em termos 
clínicos, o intervalo de idade de início dos sintomas e do tratamento foi de 2 anos e está na 
TRE há 13 anos. Em relação às variáveis ambientais, de acordo com o critério de 
classificação econômica pertence a classificação C2 e o nível de escolaridade do casal era 
fundamental completo. Quanto ao estilo parental das práticas educativas, o da mãe era 
ótimo e do pai na faixa de risco.  Já os recursos do ambiente familiar eram satisfatórios. 
O desempenho de ENP na maioria dos testes foi na faixa média, a sua 
dificuldade foi no auto monitoramento e nos testes de memória verbal e na viso espacial. 
Ele não apresentou problemas comportamentais e as habilidades adaptativas estiveram 
dentro dos parâmetros da sua faixa etária. Em termos clínicos, o intervalo da idade do 
início de sintomas e do tratamento foi de 10 anos e está na TRE há seis anos. Em relação às 
variáveis ambientais, de acordo com o critério de classificação econômica, pertence a C1, e 
o nível de escolaridade da mãe era fundamental completo, o estilo parental das práticas 
educativas desta mãe era bom. Os recursos do ambiente familiar eram parcialmente 
satisfatórios.  
O participante LC demonstrou desempenho intelectual médio, a sua única 
dificuldade foi nos testes de memória verbal e na viso espacial, com desempenho na faixa 
limítrofe. Em termos clínicos, o intervalo de idade do inicio de sintomas e do tratamento 
foi de 1 ano e está na TRE há 14 anos. Em relação às variáveis ambientais, de acordo com 
o critério socioeconômico pertence a classificação B2. O pai tinha o nível superior de 
escolaridade, e o estilo parental das práticas educativas era bom e os recursos do ambiente 
familiar satisfatórios. 
Finalmente, o participante RSP teve um desempenho global na faixa média 
superior, mas dificuldade nos testes de memória viso espacial de curto prazo. Em termos 
clínicos, o intervalo de idade entre inicio de sintomas e o tratamento foi de 1 ano e está na 
TRE há 13 anos. Em relação às variáveis ambientais, de acordo com o critério 




fundamental completo, e o estilo parental das práticas educativas da mãe era ótimo e o do 
pai na faixa de risco.  Já os recursos do ambiente familiar eram parcialmente satisfatórios. 
 
8. Correlações entre as variáveis clínicas e indicadores do desempenho intelectual 
A fim de verificar uma possível associação entre as variáveis clínicas Idade 
(idade no início dos sintomas e idade no diagnóstico), Aspectos do Tratamento com a TRE 
(Idade no Início, Tempo em anos e Intervalo entre a idade no início dos sintomas e o início 
do tratamento) e o desempenho intelectual obtido por meio das escalas Wechsler (WISC 
IV e WAIS III), foram realizadas análises de correlação de Spearman (Kirkwood e Sterne, 
2006), sendo a correlação significante ao nível p≤ 0,05. Os resultados apresentados estão 
nas tabelas 16, 17 e 18.  
 
Tabela 16. Correlação do desempenho intelectual nas escalas Wechsler com as variáveis 
clínicas. 
Correlação Idade Aspectos da TRE 
 IS Diag II T Int. 
QIT 
r -0,569 -0,758 -0,758 0,600 -0,608 
p 0,110 0,018 0,018 0,087 0,082 
ICV 
r -0,291 -0,610 -0,610 0,313 -0,644 
p 0,447 0,081 0,081 0,412 0,061 
IOP 
r -0,385 -0,445 -0,445 0,656 -0,297 
p 0,307 0,230 0,230 0,055 0,437 
IMO 
r -0,079 -0,432 -0,432 0,322 -0,384 
p 0,839 0,245 0,245 0,398 0,308 
IVP 
r -0,299 -0,827 -0,827 0,572 -0,882 
p 0,435 0,006 0,006 0,108 0,002 
TRE: Terapia de Reposição Enzimática; IS: Início dos Sintomas; Diag: Diagnóstico; II: Idade no 
diagnóstico; T: Tempo em anos de Terapia de Reposição Enzimática; Int.: Intervalo entre a idade no 
início dos Sintomas e a idade no início da TRE; QIT: Quociente Intelectual Total; ICV: Índice de 
Compreensão Verbal; IOP: Índice de Organização Perceptual; IMO: Índice de Memória Operacional; 





A tabela 16 mostra que o desempenho intelectual global (QI) apresentou uma 
correlação inversa estatisticamente significante com a Idade no Diagnóstico, assim como 
com a Idade no Início do tratamento com a TRE. Este dado indica que quanto maior a 
idade no diagnóstico e no início da TRE, mais baixo o desempenho intelectual global. 
Os resultados evidenciaram também a correlação inversa estatisticamente 
significante entre o desempenho no índice de Velocidade de Processamento e o aspectos da 
TRE, tanto na Idade no Início de tratamento, no intervalo entre a idade no início dos 
sintomas e do tratamento, e também com a idade no diagnóstico. Tais observações indicam 
que quanto menor a idade no diagnóstico, nos aspectos da TRE, o início e o intervalo, 
melhor o desempenho no que se refere à Velocidade de Processamento. 
 
9. Correlação entre as variáveis clínicas e o desempenho nos subtestes WISC IV e 
WAIS III. 
A fim de verificar se havia correspondência entre o desempenho intelectual dos 
pacientes com a DG tipo 1 nos subtestes das escalas Wechsler (WISC IV e WAIS III), e as 
variáveis clínicas Idade (idade no início dos sintomas e idade no diagnóstico) e os 
Aspectos do tratamento com a TRE (idade no início, tempo em anos e intervalo de idade 
entre o início dos sintomas e o início do tratamento), foi calculada a correlação de 















II T Int. 
Compreensão verbal (ICV) 
SM 
r -0,200 -0,700 
 
-0,700 0,671 -0,894 
p 0,747 0,188 
 
0,188 0,215 0,041 
VC 
r -0,872 -0,821 
 
-0,821 0,631 -0,574 
p 0,054 0,089 
 
0,089 0,254 0,312 
CO 
r 0,051 -0,667 
 
-0,667 0,287 -0,918 
p 0,935 0,219 
 
0,219 0,640 0,028 
IN 
r -0,400 -0,900 
 
-0,900 0,447 -0,894 
p 0,505 0,037 
 
0,037 0,450 0,041 
RP 
r -0,564 -0,975 
 
-0,975 0,631 -0,918 
p 0,322 0,005 
 
0,005 0,254 0,028 
Organização Perceptual (IOP) 
CB 
r -0,667 -0,975 
 
-0,975 0,803 -0,860 
p 0,219 0,005 
 
0,005 0,102 0,061 
CN 
r 0,400 -0,100 
 
-0,100 -0,447 -0,224 
p 0,505 0,873 
 
0,873 0,450 0,718 
RM 
r -0,700 -0,700 
 
-0,700 0,783 -0,447 
p 0,188 0,188 
 
0,188 0,118 0,450 
CF 
r 0,051 -0,667 
 
-0,667 0,229 -0,860 
p 0,935 0,219 
 
0,219 0,710 0,061 
Memória Operacional (IMO) 
D 
r -0,359 -0,359 
 
-0,359 0,287 -0,115 
p 0,553 0,553 
 
0,553 0,640 0,854 
SNL 
r 0,410 0,154 
 
0,154 -0,688 0,000 
p 0,493 0,805 
 
0,805 0,199 >0,999 
AR 
r -0,400 -0,900 
 
-0,900 0,447 -0,894 
p 0,505 0,037 
 
0,037 0,450 0,041 
Velocidade de Processamento (IVP) 
CD 
r -0,667 -0,975 
 
-0,975 0,860 -0,918 
p 0,219 0,005 
 
0,005 0,061 0,028 
PS 
r -0,564 -0,975 
 
-0,975 0,631 -0,918 
p 0,322 0,005 
 
0,005 0,254 0,028 
CA 
r -0,400 -0,900 
 
-0,900 0,447 -0,894 
p 0,505 0,037 
 
0,037 0,450 0,041 
TRE: Terapia de Reposição Enzimática; IS: Início dos Sintomas; Diag: Diagnóstico; II: Idade Início da 
Terapia de Reposição Enzimática; T: Tempo em anos da TRE; Intervalo Int.: Intervalo entre a Idade do 
Início dos Sintomas e a Idade do Início da TRE; SM: Semelhança; VC: Vocabulário; CO: Compreensão; 
IN: Informação; RP: Raciocínio de Palavras; CB: Cubos; CN: Conceitos Figurativos; RM: Raciocínio 
Matricial; CF: Completar Figuras; DG: Dígitos; SNL: Sequência de Números e Letras; AR: Aritmética; 





A Tabela 17 mostra que os parâmetros Idade no diagnóstico e Idade de Início 
da TRE apresentaram uma correlação inversa estatisticamente significante com os 
parâmetros Compreensão Verbal (subtestes IN e RP), Organização Perceptual (subteste 
CB), Memória Operacional (subteste AR) e Velocidade de Processamento (subtestes CD, 
PS e CA) (p<0.05). Os parâmetros Intervalo entre a Idade do Início dos Sintomas e a Idade 
do Início da TRE apresentaram uma correlação inversa e significante com o desempenho 
na Compreensão Verbal (subtestes SM, CO, IN e RP), na Memória Operacional (subteste 
AR) e na Velocidade de Processamento (subtestes CD, PS e CA). 
Como se pode verificar na Tabela 18, não foram obtidos resultados condizentes 
com a correlação estatisticamente significante entre as variáveis clínicas e o conjunto dos 
subtestes Compreensão Verbal, Organização Perceptual, Memória Operacional e 











Idade   Aspectos da TRE 
IS Diag   II T Int. 
Compreensão verbal (ICV) 
  
V 
r -0,272 -0,500 
 
-0,500 0,333 -0,316 
p 0,728 0,500 
 
0,500 0,667 0,684 
S 
r 0,333 0,544 
 
0,544 0,000 0,258 
p 0,667 0,456 
 
0,456 1,000 0,742 
I 
r 0,816 -0,389 
 
-0,389 0,833 -0,632 
p 0,184 0,611 
 
0,611 0,167 0,368 
C 
r 0,816 -0,389 
 
-0,389 0,833 -0,632 
p 0,184 0,611 
 
0,611 0,167 0,368 
Organização Perceptual (IOP) 
  
CF 
r 0,258 -0,738 
 
-0,738 0,316 -0,600 
p 0,742 0,262 
 
0,262 0,684 0,400 
CB 
r 0,258 -0,949 
 
-0,949 0,632 -0,800 
p 0,742 0,051 
 
0,051 0,368 0,200 
RM 
r -0,258 -0,316 
 
-0,316 0,316 -0,200 
p 0,742 0,684 
 
0,684 0,684 0,800 
AF 
r 0,775 -0,949 
 
-0,949 0,949 -1,000 
p 0,225 0,051 
 
0,051 0,051 # 
Memória Operacional (IMO) 
  
A 
r -0,272 -0,500 
 
-0,500 0,333 -0,316 
p 0,728 0,500 
 
0,500 0,667 0,684 
D 
r -0,775 -0,105 
 
-0,105 -0,316 0,200 
p 0,225 0,895 
 
0,895 0,684 0,800 
SNL 
r 0,544 -1,000 
 
-1,000 0,833 -0,949 
p 0,456 # 
 
# 0,167 0,051 
Velocidade de Processamento (IVP) 
  
CD 
r 0,258 0,211 
 
0,211 0,316 0,000 
p 0,742 0,789 
 
0,789 0,684 1,000 
PS 
r -0,272 -0,500 
 
-0,500 0,333 -0,316 
p 0,728 0,500 
 
0,500 0,667 0,684 
AO 
r -0,258 -0,632 
 
-0,632 0,316 -0,400 
p 0,742 0,368 
 
0,368 0,684 0,600 
TRE: Terapia de Reposição Enzimática; IS: Início dos Sintomas; Diag: Diagnóstico; II: Idade do Início 
da TRE; T: Tempo em anos da TRE; Int.: Intervalo entre a idade no início dos sintomas e idade no início 
da TRE; V: Vocabulário; S: Semelhança; I: Informação; C: Compreensão; CF: Completar Figuras; CB: 
Cubos; RM: Raciocínio Matricial; AF: Arranjo de Figuras; AR: Aritmética; D: Dígitos; SNL: Sequência 
de Números e Letras; CD: Códigos; PS: Procurar Símbolos; AO: Armar Objetos. Faixa em cinza 





10. Correlação entre as variáveis clínicas e o desempenho neuropsicológico 
Para a verificação das possíveis associações entre as variáveis clínicas Idade 
(no início dos sintomas e no diagnóstico) e os Aspectos do tratamento da TRE (idade no 
início, tempo em anos e intervalo entre a idade o início dos sintomas e do tratamento) e o 
desempenho neuropsicológico, foram realizadas análises da correlação de Spearman. Os 
resultados estão nas tabelas 19, 20 e 21. 
 
Tabela 19. Correlação entre o desempenho dos pacientes com a DG tipo 1 nos testes 
neuropsicológicos e as variáveis clínicas. 
Neuropsicológicos 
Idade   Aspectos TRE 
 IS Diag.   II T Int. 
Fig. Rey Cópia 
r -0,384 -0,432 
 
-0,432 -0,113 -0,353 
p 0,308 0,245 
 
0,245 0,772 0,352 
Fig. Rey Memória 
r -0,332 -0,255 
 
-0,255 0,210 -0,319 
p 0,383 0,507 
 
0,507 0,588 0,403 
FVF 
r -0,562 -0,380 
 
-0,380 0,260 -0,320 
p 0,115 0,313 
 
0,313 0,500 0,400 
FVS animais 
r -0,350 -0,224 
 
-0,224 0,549 -0,260 
p 0,356 0,562 
 
0,562 0,126 0,499 
RAVLT (A1 a A5) 
r 0,629 0,279 
 
0,279 -0,478 -0,062 
p 0,094 0,504 
 
0,504 0,230 0,885 
RAVLT B1 
r 0,514 -0,048 
 
-0,048 -0,076 -0,457 
p 0,193 0,909 
 
0,909 0,859 0,255 
RAVLT A6 
r 0,614 0,226 
 
0,226 -0,405 -0,124 
p 0,105 0,591 
 
0,591 0,319 0,769 
RAVLT A7 
r 0,398 0,279 
 
0,279 -0,630 0,086 
p 0,328 0,504 
 
0,504 0,094 0,839 
5 Dígitos Inibição 
r -0,895 -0,298 
 
-0,298 0,594 0,038 
p 0,003 0,473 
 
0,473 0,121 0,929 
5 Dígitos Flexibilidade 
r -0,737 -0,497 
 
-0,497 0,852 -0,139 
p 0,037 0,210   0,210 0,007 0,742 
TRE: Terapia de Reposição Enzimática; IS: Início dos Sintomas; Diag: Diagnóstico; II: Idade no Início; 
T: Tempo em anos de TRE; Int: Intervalo de idade do início dos sintomas e a idade do início da TRE; 






O parâmetro Idade do Início dos Sintomas mostra uma correlação inversamente 
significante com os índices Inibição e Flexibilidade do Teste dos 5 dígitos (p<0.05) A 
variável clínica tempo da TRE mostrou uma correlação direta estatisticamente significante 
com o índice de Flexibilidade deste mesmo teste (tabela 19). 
 
Tabela 20. Correlação do desempenho dos pacientes com a DG tipo 1 nos testes 





Idade   
  
Aspectos TRE 
IS Diag.  II T Int. 
Omissões 
r 0,088 -0,190 
 
-0,190 -0,676 -0,215 
p 0,822 0,625 
 
0,625 0,046 0,578 
Comissões 
r -0,385 -0,706 
 
-0,706 0,311 -0,647 
p 0,307 0,034 
 
0,034 0,416 0,060 
TRT 
r -0,149 0,050 
 
0,050 -0,259 0,271 
p 0,703 0,897 
 
0,897 0,501 0,481 
EPTR 
r -0,184 -0,210 
 
-0,210 -0,276 -0,009 
p 0,636 0,587 
 
0,587 0,472 0,982 
Vigilância 1 
r -0,227 -0,521 
 
-0,521 -0,138 -0,428 
p 0,556 0,150 
 
0,150 0,723 0,250 
Vigilância 2 
r -0,717 -0,588 
 
-0,588 0,707 -0,219 
p 0,030 0,096 
 
0,096 0,033 0,572 
TRE: Terapia de Reposição Enzimática; IS: Início dos Sintomas; Diag: Diagnóstico; II: Idade no Início; 
T: Tempo em anos de TRE; Int: Intervalo entre a idade no início dos sintomas e idade no início da TRE; 
TRT: Tempo de Reação Total; EPTR: Erro Padrão em Tempo de Reação. 
 
Na tabela 20 pode-se verificar que houve uma correlação inversa 
estatisticamente significante entre as variáveis clínicas referentes ao tempo da TRE e as 
taxas de omissões (p=0,046), sugerindo que uma associação entre este índice e a presença 
do perfil de desatenção. Também se observa uma correlação direta e estatisticamente 
significativa (p=0,033) entre essa mesma variável e a vigilância 2. Além disto, quanto aos 
indicadores de desatenção (taxa de erros por omissão) e a impulsividade (taxa de erros por 
comissão; quando o participante deveria inibir a ação diante de um estímulo que não era o 
alvo), houve uma correlação inversa com os parâmetros Idade no Diagnóstico (Diag) e 




Tabela 21. Correlação do desempenho dos pacientes com a DG tipo 1 nos testes 





Idade   
  
Aspectos TRE 
IS Diag.  II T Int. 
MVCP 
r -0,035 -0,481 
 
-0,481 0,121 -0,435 
p 0,929 0,19 
 
0,19 0,756 0,242 
MOV 
r -0,132 -0,114 
 
-0,114 0,052 -0,088 
p 0,734 0,769 
 
0,769 0,894 0,822 
MVECP 
r -0,695 -0,451 
 
-0,451 0,07 -0,128 
p 0,038 0,223 
 
0,223 0,858 0,742 
MOVE 
r -0,114 -0,114  -0,114 -0,416 -0,022 
p 0,77 0,77   0,77 0,266 0,955 
TRE: Terapia de Reposição Enzimática; IS: Início dos Sintomas; Diag: Diagnóstico; II: Idade do Início; 
T: Tempo em anos de TRE; Int: Intervalo entre a idade do início dos sintomas e a idade início da TRE; 
MVCP: Memória Verba Curto Prazo; MOV: Memória Operacional Verbal; MVECP: Memória Viso 
Espacial Curto Prazo; MOVE: Memória Operacional Viso Espacial 
 
No que se refere às associações entre o desempenho na memória verbal e 
visual e as variáveis clínicas, uma correlação negativa estatisticamente significante ocorreu 
entre a Memória Viso Espacial de Curto Prazo (MVECP) e o parâmetro clínico 
relacionado à idade no início dos sintomas, como observado na Tabela 21. 
 
11. Correlação entre as variáveis clínicas e as habilidades adaptativas 
Para a correspondência entre as variáveis clínicas Idade (idade no início dos 
sintomas e idade no diagnóstico) e Aspectos do Tratamento com a TRE (idade no início, 
tempo em anos e intervalo entre a idade no início dos sintomas e a idade no início do 
tratamento) e os índices de desenvolvimento das habilidades adaptativas (Escala Vineland-










Idade   
  
Aspectos TRE 
IS Diag.  II T Int. 
Comunicação 
r 0,679 0,927 
 
0,927 -0,572 0,793 
p 0,093 0,003 
 
0,003 0,18 0,034 
AVDs 
r 0,962 0,593 
 
0,593 -0,699 0,308 
p 0,001 0,161 
 
0,161 0,08 0,502 
Socialização 
r 0,785 0,685 
 
0,685 -0,802 0,542 
p 0,036 0,09 
 
0,09 0,03 0,209 
Motricidade 
r 0,139 0,535  0,535 0,28 0,647 
p 0,767 0,216  0,216 0,543 0,116 
Habilidades 
Globais 
r 0,86 0,721  0,721 -0,708 0,542 
p 0,013 0,068  0,068 0,075 0,209 
TRE: Terapia de Reposição Enzimática; IS: Início dos Sintomas; Diag: Diagnóstico; II: Idade no Início; 
T: Tempo em anos de TRE; Int.: Intervalo entre a idade do início dos sintomas e idade do início da TRE; 
AVD’s: Atividades de Vida Diária. 
 
A tabela 22 mostra que para todos os parâmetros clínicos foi obtida uma 
correlação significante com pelo menos um domínio das habilidades adaptativas. O 
domínio da Motricidade não teve associação com nenhuma das variáveis clínicas. 
A variável Idade do Início dos Sintomas mostrou correlação direta 
estaticamente significante com os domínios Atividades de Vida Diária, Socialização e 
Habilidades Globais. A variável Idade no Diagnóstico mostrou correlação positiva 
estatisticamente significante com a habilidade de Comunicação. 
Quanto aos aspectos clínicos relacionados às variáveis dos aspectos da TRE, a 
Idade no Início e o Intervalo, foi observado uma correlação direta estatisticamente 
significante com o domínio da Comunicação. Também se observou uma correlação inversa 
estatisticamente significante entre a variável Tempo da TRE e o domínio da Socialização. 
 
12. Correlação entre as variáveis clínicas e o desempenho comportamental 
Para a correspondência entre as variáveis clínicas Idade (idade no início dos 




tempo em anos e intervalo entre a idade no início dos sintomas e a idade no início do 
tratamento) e os indicadores de problemas comportamentais (CBCL), foram realizadas 
análises de correlação de Spearman. Os resultados estão na tabela 23. 
 
Tabela 23. Correlação entre os indicadores de problemas comportamentais e as variáveis 




Idade   
  
Aspectos TRE 
IS Diag.  II T Int. 
A 
r 0,411 0,288 
 
0,288 -0,859 0,28 
p 0,359 0,531 
 
0,531 0,013 0,542 
R/D 
r 0,566 0,837 
 
0,837 -0,657 0,66 
p 0,185 0,019 
 
0,019 0,109 0,106 
QS 
r 0,233 0,767 
 
0,767 -0,529 0,699 
p 0,615 0,044 
 
0,044 0,222 0,08 
PS 
r -0,078 0,019  0,019 -0,412 0,019 
p 0,869 0,968  0,968 0,359 0,967 
PP 
r -0,355 -0,342  0,019 0,057 -0,243 
p 0,434 0,452  0,968 0,904 0,599 
PA 
r 0,35 0,73  0,73 -0,647 0,66 
p 0,442 0,063  0,063 0,116 0,107 
VR 
r -0,411 0,198  0,198 0,245 0,355 
p 0,359 0,67  0,67 0,596 0,434 
Cpto Ag 
r -0,369 0,094  0,094 -0,039 0,35 
p 0,415 0,842  0,842 0,933 0,442 
Prob Cpto.: Problema de Comportamento; TRE: Terapia de Reposição Enzimática; IS: Início dos 
Sintomas; Diag: Diagnóstico; II: Idade no Início; T: Tempo em anos de TRE; Int: Intervalo entre a idade 
do início dos sintomas e a idade do início da TRE; A: Ansiedade; R/D: Retraimento/Depressão; QS: 
Queixa Somática; PS: Problemas Sociais; PA: Problema de atenção; VR: Violação as regras; Cpto Ag: 
Comportamento Agressivo 
 
A tabela 23 mostra a correlação positiva estatisticamente significante entre os 
parâmetros clínicos Idade no Diagnóstico e a presença dos comportamentos de 
Retraimento/Depressão e a Queixa Somática, indicando que, quanto maior a idade no 




Em relação às correlações com os aspectos da TRE como o Tempo, as análises 
sugeriram que quanto maior o tempo de tratamento menor a presença comportamento de 
ansiedade. Já o início da TRE foi diretamente correlacionado com a significância 
estatística com os comportamentos de retraimento e as queixas somáticas.  
 
13. Correlação entre as variáveis ambientais e o desempenho intelectual 
Para se verificar a possível associação entre o desempenho intelectual obtido 
por meio das escalas Wechsler (WISC IV e WAIS III) e as variáveis ambientais como o 
nível sócio econômico; os recursos familiares e os materiais promotores de 
desenvolvimento (supervisão e envolvimento dos pais); as práticas educativas 
proporcionadas pelo casal parental, foram mais uma vez realizadas análises de correlação 
de Spearman. Os resultados estão na tabela 24, 25 e 26. 
 
Tabela 24. Correlação entre as variáveis do ambiente familiar e o desempenho intelectual 
nas escalas Wechsler. 




























































0,318 0,932 0,881 
 
0,016 0,398 
CCE: Critério de Classificação Econômica; RAF: Inventário de Recursos do Ambiente Familiar;  IEP: 
Inventário Estilo Parental; RMPD: Recursos Materiais Promotores de Desenvolvimento; QIT: Quociente 
Intelectual Total; ICV: índice de Compreensão Verbal; IOP: Índice de Organização Perceptual; IMO: 





Como se pode verificar na Tabela 24, o Critério de Classificação Econômica 
(CCE) apresentou correlação direta estatisticamente significante com o Índice de 
Velocidade de Processamento (IVP). 
A variável Supervisão dos pais apresentou correlação inversa estatisticamente 
significante com o Índice de Compreensão Verbal (p<0.05), sugerindo que o suporte e o 
acompanhamento na rotina escolar e vida diária favorecem a compreensão verbal. 
No que se refere ao Estilo de Prática Parental Paterna (IEP pai) foi evidenciada 
uma correlação direta estatisticamente significante com o IVP (p<0.05), e o Estilo de 
Prática Parental Materno (IEP mãe) apresentou uma correlação direta estatisticamente 
significante com o IOP (p=0,41). 
 
14. Correlação entre as variáveis ambientais e o desempenho nos subtestes do 
WISC IV e WAIS III 
A fim de verificar se há correspondência entre o desempenho intelectual dos 
pacientes com a DG tipo 1 nos subtestes das escalas Wechsler (WISC IV e WAIS III) e as 
variáveis ambientais (critério socioeconômico, supervisão e envolvimento dos pais, além 
dos recursos materiais promotores de desenvolvimento e ainda as práticas educativas 
proporcionadas pelo casal parental) foram calculadas as correlações de Spearman 






Tabela 25. Correlação do desempenho intelectual nos subtestes do WISC IV com as 




RAF   IEP 
Supervisão Envolvimento RMPD   Pai Mãe 
Compreensão Verbal (ICV) 
SM 
r 0,707 -0,9 -0,3 0,3 
 
0,975 0,632 




r 0,725 -0,103 0,564 0,667 
 
0,526 0,949 




r 0,725 -0,718 0,103 0,051 
 
0,763 0,632 




r 0,707 -0,5 0,5 0,1 
 
0,667 0,949 




r 0,725 -0,564 0,41 0,205 
 
0,763 0,949 
p 0,165 0,322 0,493 0,741 
 
0,133 0,051 
Organização Perceptual (IOP) 
CB 
r 0,544 -0,667 0,205 0,103 
 
0,789 0,833 




r 0 0 0,5 -0,6 
 
-0,154 0,316 




r 0 -0,5 0 -0,2 
 
0,462 0,316 




r 0,544 -0,667 0,205 -0,205 
 
0,632 0,5 
p 0,343 0,219 0,741 0,741 
 
0,253 0,5 
Memória Operacional (IMO) 
D 
r -0,363 -0,154 0,205 -0,616 
 
-0,026 0,316 




r 0,363 0,462 0,667 0,154 
 
-0,289 0,333 




r 0,707 -0,5 0,5 0,1 
 
0,667 0,949 
p 0,182 0,391 0,391 0,873 
 
0,219 0,051 
Velocidade de Processamento (IVP) 
CD 
r 0,725 -0,718 0,103 0,359 
 
0,921 0,949 




r 0,725 -0,564 0,41 0,205 
 
0,763 0,949 




r 0,707 -0,5 0,5 0,1 
 
0,667 0,949 
p 0,182 0,391 0,391 0,873   0,219 0,051 
CCE: Critério de Classificação Econômica; RAF: Inventário dos Recursos do Ambiente Familiar;  IEP: 
Inventário do Estilo Parental; RMPD: Recursos Materiais Promotores do Desenvolvimento; SM: 
Semelhança; VC: Vocabulário; CO: Compreensão; IN: Informação; RP: Raciocínio de Palavras; CB: 
Cubos; CN: Conceitos Figurativos; RM: Raciocínio Matricial; CF: Completar Figuras; D: Dígitos; 






De forma geral, as variáveis ambientais mostraram poucas correlações 
estatisticamente significantes com o desempenho nos subtestes WISC IV. 
Como se pode verificar na tabela 25, a variável ambiental, Estilo de Prática 
Parental Paterna (IEP pai) apresentou uma correlação direta estatisticamente significante 
com o Índice de Compreensão Verbal (p= 0,005) e a Velocidade de Processamento (p= 
0,026), sugerindo que a figura paterna influencia positivamente para seu conseguir um 
melhor desempenho nos subtestes Semelhança e Código. 
O suporte e o apoio familiar dos pais apresentou uma correlação inversa 
estatisticamente significante (p = 0.037) com o Índice de Compreensão verbal, sugerindo 
que melhora a capacidade de distinguir o essencial, o raciocínio verbal e a formação de 
conceitos, e que depende menos do suporte dos pais nas rotinas diárias e escolares, muito 
provavelmente devido ao amadurecimento da criança. 
As variáveis ambientais e os índices nos subtestes do WAIS III não mostraram 






O objetivo principal do presente estudo foi investigar os aspectos 
neuropsicológicos e comportamentais associados à Doença de Gaucher tipo 1, 
considerando-se uma possível influência das variáveis clínicas relacionadas ao tratamento 
farmacológico, e das variáveis ambientais relacionadas aos recursos familiares e às práticas 
parentais. Para tanto, foi avaliada uma amostra de nove indivíduos com idades variando 
dos 6 aos 20 anos.   
No que se refere ao desempenho intelectual na amostra como um todo foi 
verificado que o mesmo obteve classificação na faixa média, variando de 83 a 119. Os 
resultados obtidos foram semelhantes aos dos estudos de Capablo et al (2008), Elstein et 
al (2005) e Biegstraten et al (2012), em que os pacientes com a DG Tipo 1 não evoluíram 
com prejuízo intelectual.  
A correlação inversa estatisticamente significante observada entre o QI e as 
variáveis clínicas associadas à Idade no Diagnóstico (p=0,018) e à Idade no Início da TRE 
(p=0,018), no entanto, sugeriu uma possível influência dos aspectos do tratamento na 
evolução das habilidades intelectuais. Quanto aos índices fatoriais isoladamente, foi 
observada uma correlação inversa significante apenas no relacionado à Velocidade de 
Processamento (p=0,006), sugerindo que este domínio seja mais vulnerável à demora do 
início do tratamento. 
Efetivamente, uma maior variabilidade dos resultados entre os pacientes com a 
DG tipo 1 foi observada no Índice de Velocidade de Processamento da escala Wechsler 
(68-124), com uma única ocorrência de deficiência (<70). Estes resultados parecem 
aproximaram-se, com os obtidos por Goker-Alpan e colaboradores (2008), que também 
relataram maior prejuízo nesse índice nos pacientes por eles investigados.  
Os estudos apontam que a velocidade de processamento, embora na escala 
Wechsler do domínio envolva apenas tarefas não verbais (Códigos e Procurar Símbolos), 
está relacionada à capacidade cognitiva como um todo, influenciando também o 
desenvolvimento da leitura e ainda os processos de armazenamento e de acesso à 
memória nas tarefas mais complexas (Kail & Salthouse,1994; Kail, 2000). Uma 




participante ASC, que teve desempenho deficiente, não apenas nos subtestes de IVP, 
como também nos subtestes Semelhanças, Informação e Raciocínio de Palavras do Índice 
de Compreensão Verbal.  
A análise isolada dos resultados dos subtestes sugere que há uma discrepância 
entre os domínios da cognição verbal e não verbal na DG tipo1, com uma tendência a um 
desenvolvimento mais imaturo das habilidades não verbais em comparação às verbais. 
Com efeito, um desempenho abaixo da média foi observado pelo menos uma vez em seis 
subtestes não verbais (principalmente nos Cubos, Códigos, Completar Figuras, 
Cancelamento) e em quatro subtestes verbais.  
Os pacientes com a DG tipo 1 não apresentaram prejuízos em termos das 
habilidades adaptativas, considerando-se os dados normativos da escala Vineland II. No 
entanto, foi evidenciada uma correlação direta estatisticamente significante entre os 
domínios Comunicação, Atividades da Vida Diária, Habilidades Globais e Socialização e 
as variáveis clínicas relacionadas à Idade do Início dos Sintomas e à Idade no Diagnóstico, 
bem como relacionadas à época da reposição enzimática. Isto sugere que o 
desenvolvimento das habilidades adaptativas na evolução da DG tipo 1 é influenciado pela 
precocidade do tratamento.  
No que concerne às funções neuropsicológicas, os resultados foram muito 
heterogêneos. Verificou-se, por meio do teste CPT II que houve indicadores isolados de 
desatenção, relacionados aos erros por omissão, e atraso nas respostas motoras, em três 
casos dos nove observados. Por outro lado, não houve ocorrência de indicadores de 
impulsividade (comissões). Essa evidência leva a supor que, embora a DG tipo 1 não esteja  
associada diretamente ao Transtorno do Déficit de Atenção-hiperatividade, sinais de 
desatenção podem ocorrer eventualmente. As variáveis clinicas relacionadas à TRE, como 
a do tempo de tratamento, foram correlacionadas estatisticamente de forma direta com às  
medidas de Vigilância (p=0,033), e de forma inversa à taxa de omissões (p=0,046), 
sugerindo que o tempo de tratamento pode ser um fator protetor para o desenvolvimento da 
modulação da atenção. 
Considerando-se os aspectos do funcionamento executivo, particularmente as 




Fluência Verbal Fonológica e dos 5 dígitos, os resultados obtidos parecem indicar que se 
trata de uma área cognitiva de maior fragilidade, uma vez que foram obtidos resultados 
associados ao baixo desempenho (percentil <9) em quatro participantes no primeiro teste e 
em 3 no segundo. O envolvimento da autorregulação na Fluência Verbal Fonológica (ou 
FAS) estaria no fato de que exige que o indivíduo monitore as palavras já geradas 
enquanto se dedica ao acesso lexical. O Teste dos 5 dígitos tem índices de controle 
inibitório e de flexibilidade cognitiva.  
O presente estudo demonstrou também que houve dificuldades da memória 
operacional em alguns dos participantes, o que não foi relatado em outros estudos.  Deve-
se considerar, no entanto, que pode ter havido uma maior sensibilidade do instrumento 
adotado, o AWMA, para a detecção de alterações desta função neuropsicológica. Entre os 
domínios específicos, a memória de curto prazo viso espacial revelou-se como o mais 
prejudicado. Este dado reforça a idéia de uma tendência a maior prejuízo nas funções viso 
espaciais nos casos da DG tipo 1, fato já observado no estudo de  Elstein et al (2005), no 
qual os pacientes avaliados apresentaram distúrbios viso espaciais leves em comparação 
com grupo controle. 
No que se refere às associações com as variáveis clinicas, foi observada uma 
correlação inversa estatisticamente significante entre as medidas da função executiva (p= 
0,003, p=0,037), atenção (p=0,030) e memória viso espacial de curto prazo (p 0,038), com 
a Idade Inicio dos Sintomas e, também, com a idade no diagnóstico (p 0,034). Tais 
observações sugerem que o diagnóstico e tratamento precoces favoreceriam o 
desenvolvimento das funções cognitivas. E, neste caso, conjecturar que as limitações 
típicas de uma doença crônica, no sentido de maior restrição à estimulação, têm maior 
impacto sobre o desenvolvimento das habilidades relacionadas à atenção e ao 
funcionamento executivo. 
Por fim, os resultados também indicaram que a DG não está associada 
diretamente aos problemas comportamentais do tipo internalizante e externalizante. Nos 
estudos de Packman et al (2006 e 2010), no entanto, foram relatados problemas de 
depressão e de ansiedade, entre outros, nas amostras com pacientes adultos com a DG 
tipo1. A correlação direta estatisticamente significante dos índices de problemas de 




as variáveis clínicas, as quais relacionadas à Idade no diagnóstico (p=0,019 e p=0,044) e à 
Idade Inicio da TRE (p=0,019 e p=0,044), sugerem que o aparecimento dos 
comportamentos sejam influenciados pela demora no diagnóstico. 
Os resultados obtidos não permitem inferir uma associação clara entre as 
variáveis associadas ao ambiente familiar e o desenvolvimento intelectual e 
neuropsicológico, embora tenham sido observadas algumas correlações diretas entre as 
medidas associadas à prática educativa do pai com algumas tarefas neuropsicológicas 
(Memória da Figura de Rey p=0,018; FVF p=0,028 e FVS–animais p=0,024), e associadas 
à prática educativa da mãe com o índice de Flexibilidade do teste de 5 Dígitos (p=0,016). 
Considerando-se os casos individualmente, entretanto, uma discussão dos dois 
casos que mais chamaram a atenção - ASC e JOA - pode ser orientada no sentido se refletir 
sobre as possíveis influências dos aspectos ambientais e clínicos na evolução dos 
indivíduos com a DG tipo 1.   
ASC teve um desempenho intelectual médio inferior (QI 83) e um índice de 
velocidade de processamento de informações em classificação de deficiência (ICV 68). O 
seu desempenho foi inferior à média em nove subtestes da escala WISC IV. No que se 
refere às funções neuropsicológicas, ele teve dificuldades significativas nos testes 
associados ao funcionamento executivo e à memória visual (reprodução da figura de Rey).  
Também foi o único participante a ter um índice elevado de sintomas de 
depressão/isolamento no CBCL.  
JOA teve igualmente um desempenho intelectual médio inferior (QI 89). O seu 
índice de velocidade de processamento de informações estava no limite dos parâmetros 
medianos (ICV 80), e também apresentou sinais de desatenção. Foi o caso com maior 
ocorrência de problemas de memória operacional. O seu desempenho foi inferior à média 
em seis subtestes da escala WISC IV. E assim como ASC, teve dificuldades 
principalmente nos testes associados ao funcionamento executivo.  
ASC e JOA diferiam significativamente entre si em alguns aspectos do 
contexto ambiental. Os pais de ASC tinham o ensino fundamental incompleto, 
economicamente pertenciam à classificação C1 e os recursos familiares (supervisão 




desenvolvimento) foram classificados como parcialmente satisfatórios. Já no que se refere 
ao contexto familiar de JOA, os pais foram os únicos da amostra com ensino superior 
completo e economicamente pertenciam a classificação B2. Os recursos do ambiente 
familiar foram considerados satisfatórios nos três aspectos investigados.  
A única das variáveis do contexto familiar que aproximaram as duas crianças 
foi a prática educativa do casal, classificada na faixa de risco. Tal classificação indicou 
uma prática negativa (punições inconsistentes, negligência, disciplina relaxada, monitoria 
negativa e abuso físico) em detrimento das práticas positivas (monitoria positiva e 
comportamento moral). Portanto, estas observações sugerem que as variáveis da prática 
educativa do casal, mais do que recursos socioeconômicos, podem influenciar os aspectos 







O presente estudo proporcionou achados que indicam que a DG tipo 1 não está 
diretamente associada a prejuízos no desempenho intelectual, no desenvolvimento das 
habilidades adaptativas ou a problemas comportamentais nos níveis clínicos. Por outro 
lado, é possível haver eventuais alterações nos processos relacionados ao funcionamento 
executivo, abrangendo memória operacional e, possivelmente, a modulação da atenção.   
 
As variáveis clinicas, como as relacionadas à idade no diagnóstico e ao início do 
tratamento, parecem ter um impacto sobre estas alterações neuropsicológicas, bem como 
sobre o desenvolvimento das habilidades adaptativas e comportamentais. Em função do 
que se observou a influência das variáveis ambientais não ficou clara. 
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10. FATORES LIMITADORES DA PESQUISA 
Os dados do presente estudo devem ser vistos com cautela, devido ao limitado 
tamanho da amostra, por se tratar de doença rara e pela falta de um grupo controle.  
 
Há várias restrições para as considerações estabelecidas referentes às possíveis 
associações entre os aspectos do funcionamento cognitivo com as variáveis clínicas como a 
idade no início dos sintomas e do tratamento. Uma melhor conclusão para este ponto 
requer novas pesquisas que ampliem a amostra, bem como um acompanhamento 
longitudinal.  
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Anexo 4. Termo de Consentimento Livre Esclarecido - Pai e/ou responsável   
 
TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO 
(Pais/Responsável legal) 
 
Estamos realizando uma pesquisa no Centro de Referência em Erros Inatos do 
Metabolismo da UNIFESP e Centro Paulista de Neuropsicologia que procura conhecer 
características do desenvolvimento intelectual, neuropsicológico e comportamental de 
pessoas de 6 a 18 anos de idade, envolvendo cerca de 20 participantes. Este trabalho será 
desenvolvido sob responsabilidade da psicóloga Edna Tiemi Sakata, aluna do programa de 
Pós-graduação Educação e Saúde na Infância e Adolescência da Universidade Federal de 
São Paulo – UNIFESP e da Dra. Claudia Berlim de Mello orientadora desta pesquisa e 
Dra. Ana Maria Martins co- orientadora e professora desta instituição. O objetivo desta 
pesquisa é comparar o desempenho de crianças e adolescentes com e sem a doença de 
Gaucher tipo 1 (DG) em atividades cognitivas e comportamentais, básicas para a 
aprendizagem. 
Seu (sua) filho (a) foi indicado (a) para participação desta pesquisa, por ser uma crianças 
com DG tipo 1 acompanhado aqui no Centro de Referência em Erros Inatos do 
Metabolismo CREIM, ou por ter sido indicado para participar por não ter DG. Caso o 
senhor (a) permita a participação do seu (sua) filho (a), será realizada uma avaliação 
psicológica em data e hora previamente agendada no Centro Paulista de Neuropsicologia 
sito a Rua Embaú, 54. Sendo a criança convidada a responder exercícios de raciocínio, de 
atenção e memória, não implicando em riscos ou prejuízos à pessoa, poderá apresentar 
desconforto pelo seu desempenho e cansaço dentro das previsões possíveis implicadas 
neste tipo de tarefa. 
As atividades serão realizadas em 2 (dois) dias com duração de 90 minutos cada, A 
avaliação psicológica será conduzida por Edna, psicóloga do CREIM, em sala especifica 
em horários previamente combinados com os pais para que não haja interferência relevante 
nas atividades acadêmicas e da família. Ao pai e/ou cuidador será solicitado que preencha 
um questionário sobre o desenvolvimento e comportamento de seu (sua) filho (a), caso 
autorizem sua participação nesta pesquisa. Caso não queira participar ou desista das 
atividades da pesquisa, sua vontade será respeitada e poderá interromper o trabalho em 





Com sua concordância, também serão utilizados dados de exames já realizados 
previamente com a criança, presentes em seu prontuário médico do CREIM, 
especificamente aqueles relativos ao diagnóstico. 
Todas as informações desta pesquisa são confidenciais e somente serão utilizadas para 
investigação cientifica. Os resultados deste trabalho deverão ser divulgados sob o formato 
de comunicações cientifica, compondo a dissertação de Mestrado da Edna, sem nenhuma 
identificação das pessoas que as forneceram. 
A sua cooperação e a de seu (sua) filho (a) será muito valiosa para tornar possível este 
estudo. Não será oferecido aos participantes nenhum pagamento ou compensação pessoal 
por sua colaboração. Colaborar com este estudo poderá ajudar a conhecer as características 
cognitivas e comportamentais da criança com DG tipo 1, tendo as crianças sem DG como 
referencial e isso poderá auxiliar em planejamento futuro educacional e social.  
Estaremos disponíveis para outras informações, caso necessário. 
Atenciosamente, 
Edna Tiemi Sakata        
CRP 06/33.694-0 
 
Eu,............................................................................................................, declaro que estou 
ciente dos objetivos do presente estudo e de acordo com a participação 
de...................................................................................................., 
Como voluntário (a) no projeto de pesquisa Aspectos Neuropsicológicos e 
comportamentais de crianças com e sem Doença de Gaucher tipo I, sob responsabilidade 
da psicóloga Edna Tiemi Sakata, Dra. Claudia Berlim de Mello e Dra. Ana Maria Martins, 
assim como estou ciente de que os registros relativos a esse estudo serão utilizados como 
material de trabalho cientifico e poderão ser divulgados em congressos e publicados em 
revistas ou livros especializados, resguardando-se o devido sigilo quando a  identificação 
do(a) seu (sua) filho(a). Declaro ainda que este documento foi preenchido em duas vias, 







_____________________________________________ ___ /___/_______        
(assinatura do pai/mãe ou responsável legal)  Data 
 
Obs.: se tiver qualquer dúvida entre em contato com o CREIM/UNIFESP e esclareça-se 
conosco pelo telefone (11) 5081 9620 e 99980 6608 Edna (investigadora principal). E caso 
tenha alguma dúvida ética deste projeto, entre em contato com o Comitê de Ética em 
Pesquisa da UNIFESP, telefone 5571-1062, Rua Botucatu, 572, 1° andar conjunto 14, Vila 
Clementino – São Paulo. 
 
Se aplicável 
_____________________________________________ ___ /___/_______  
(assinatura da testemunha)    Data 
 
_____________________________________________ ___ /___/_______ 









TERMO DE ASSENTIMENTO PARA CRIANÇAS DE 6 AS 13 ANOS 
 
Oi, meu nome é Edna, sou psicóloga do CREIM e eu vou te explicar sobre o que a gente vai fazer 
aqui. Eu sou uma pesquisadora e como você também estudo. Quero entender melhor como as 
crianças aprendem e qual a relação de algumas habilidades, como a memória e atenção. Vou 
convidar outras pessoas, colegas e ou amigos (as) seus (suas). Seus pais (ou responsável) já 
assinaram uma carta autorizando você a participar. Vou explicar o que vamos fazer para você 
decidir se quer participar ou não. Mesmo que seus pais já tenham assinado, nós só vamos continuar 
caso você concorde também. Se você disser “sim” agora e mudar de idéia depois, sem problemas.  
Vamos fazer algumas atividades, alguns jogos e brincadeiras. Às vezes vou te mostrar umas figuras 
para você apontar ou dizer o nome, outras vezes vamos fazer uns jogos no computador. Eu vou 
sempre anotar suas respostas nesse papel (mostrar a folha de registro) porque senão eu posso 
esquecer. Algumas vezes vou marcar o tempo. Mas fique tranqüilo que eu te aviso antes. Você vai 
vir aqui duas vezes, hoje e mais um dia, e cada encontro faremos atividades diferentes e ficaremos 
juntos durante 1 hora e meia. Todas as atividades já foram realizadas por outras crianças e não 
houve nada que nos preocupasse. Você pode ficar um pouco cansado, é importante que você me 
avise. De qualquer forma, faremos alguns intervalos durante as atividades. Se por acaso algum dia 
você não estiver se sentindo bem, quero que você se sinta à vontade e em qualquer momento me 
fale, ou se estiver com dúvida me pergunte.  
O seu nome será substituído por um número porque assim ninguém, a não ser eu e outros 
pesquisadores, terá acesso aos seus dados. O seu desempenho nos testes só você e seus pais terão 
acesso. O que nós queremos é que estes resultados possam ser publicados em revistas e livro, e no 
futuro, ajude as crianças. É importante lembrar que seu nome nunca irá aparecer. Mas esta pesquisa 
poderá nos ajudar a entender melhor quais habilidades são mais importantes para as crianças terem 
um bom desempenho na escola. 
Você não tem que participar desta pesquisa. Ninguém ficará bravo ou triste se você disser não, a 
escolha é sua. Você pode pensar nisto e falar depois se você quiser. Como eu te disse antes, você 
pode dizer "sim" agora e mudar de idéia depois e tudo continuará bem. Caso você queira falar 






Certificado do Assentimento 
Eu entendi que a pesquisa é para ajudar a entender melhor como as crianças aprendem, e conhecer 
a atenção e a memória. Eu entendi que vou fazer atividades dois dias diferentes, durante uma hora e 
meia.  
 
Certificado do Assentimento 
Eu, ________________________________entendi que a pesquisa é para ajudar a entender melhor 
como as pessoas aprendem, e conhecer a atenção e a memória. Eu entendi que vou fazer atividades 




Assinatura da criança 
 
______________________________________________ ____/____/____ 
Assinatura dos pais/responsáveis 
 
______________________________________________ ____/____/____ 













TERMO DE ASSENTIMENTO PARA CRIANÇAS DE 14 A 17 ANOS 
 
Oi, meu nome é Edna, sou psicóloga do CREIM e eu vou te explicar sobre o que a gente vai fazer 
aqui. Eu sou uma pesquisadora e como você também estudo. Quero entender melhor como você 
aprende e qual a relação de algumas habilidades, como a memória e atenção. Vou convidar outras 
pessoas, colegas e ou amigos (as) seus (suas). Seus pais (ou responsável) já assinaram uma carta 
autorizando você a participar. Vou explicar o que vamos fazer para você decidir se quer participar 
ou não. Mesmo que seus pais já tenham assinado, nós só vamos continuar caso você concorde 
também. Se você disser “sim” agora e mudar de ideia depois, sem problemas.  
Vamos fazer algumas atividades, alguns jogos e brincadeiras. Às vezes vou te mostrar umas figuras 
para você apontar ou dizer o nome, outras vezes vamos fazer uns jogos no computador. Eu vou 
sempre anotar suas respostas nesse papel (mostrar a folha de registro) porque senão eu posso 
esquecer. Algumas vezes vou marcar o tempo. Mas fique tranqüilo que eu te aviso antes. Você vai 
vir aqui duas vezes, hoje e mais um dia, e cada encontro faremos atividades diferentes e ficaremos 
durante 1 hora e meia juntos. Todas as atividades já foram realizadas por outras pessoas antes e não 
houve nada que nos preocupasse. Você pode ficar um pouco cansado, é importante que você me 
avise. De qualquer forma, faremos alguns intervalos durante as atividades. Se por acaso algum dia 
você não estiver se sentindo bem, quero que você se sinta à vontade e em qualquer momento me 
fale, ou se estiver com dúvida me pergunte.  
O seu nome será substituído por um número porque assim ninguém, a não ser eu e outros 
pesquisadores, terá acesso aos seus dados. O seu desempenho nos testes só você e seus pais terão 
acesso. O que nós queremos é que estes resultados possam ser publicados em revistas e livro, e no 
futuro, ajude as pessoas. É importante lembrar que seu nome nunca irá aparecer. Mas esta pesquisa 
poderá nos ajudar a entender melhor quais habilidades são mais importantes para as pessoas terem 
um bom desempenho na escola. 
Você não tem que participar desta pesquisa. Ninguém ficará bravo ou triste se você disser não, a 
escolha é sua. Você pode pensar nisto e falar depois se você quiser. Como eu te disse antes, você 
pode dizer "sim" agora e mudar de ideia depois e tudo continuará bem. Caso você queira falar 





Certificado do Assentimento 
 
Eu,___________________________________________ entendi que a pesquisa é para ajudar a 
entender melhor como as pessoas aprendem, e conhecer a atenção e a memória. Eu entendi que vou 




Assinatura do (a) adolescente 
 
______________________________________________ ____/____/____ 
Assinatura dos pais/responsáveis 
 
______________________________________________ ____/____/____ 










TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO 
 
Você está sendo convidado para participar da pesquisa Aspectos neuropsicológicos e 
comportamentais em pessoas com e sem doença de Gaucher do tipo 1 (DG), sua participação não é 
obrigatória. A qualquer momento você pode desistir de participar e retirar seu consentimento. Sua 
recusa não trará nenhum prejuízo em sua relação com o pesquisador ou a instituição.  
Os objetivos deste estudo será coletar dados do seu funcionamento neuropsicológico e 
comportamental. Sua participação nesta pesquisa consistirá em comparecer na data previamente 
agendada para coleta de dados. Não há riscos relacionados com sua participação. Os benefícios 
relacionados com sua participação são benefícios não apenas para eles, mas para obter dados do 
funcionamento cognitivo e comportamental de pessoas com DG e se necessário formular 
estratégias de intervenção precoce. A sua identidade será guardada.  
As informações obtidas por meio desta pesquisa serão publicadas e asseguramos o sigilo sobre sua 
participação. Os dados não serão divulgados de forma a possibilitar sua identificação (informar, de 
acordo com o método utilizado na pesquisa, como o pesquisador protegerá e assegurará a 
privacidade).  
Você receberá uma cópia deste termo onde consta o telefone e o endereço do pesquisador principal, 










Eu,............................................................................................................, declaro que estou ciente 
dos objetivos do presente estudo e de acordo com a participação 
de...................................................................................................., 
 Como voluntário (a) no projeto de pesquisa Aspectos Neuropsicológicos e 
comportamentais de pessoas  com e sem Doença de Gaucher tipo I, sob responsabilidade da 
psicóloga Edna Tiemi Sakata, Dra. Claudia Berlim de Mello e Dra. Ana Maria Martins, assim 
como estou ciente de que os registros relativos a esse estudo serão utilizados como material de 
trabalho cientifico e poderão ser divulgados em congressos e publicados em revistas ou livros 
especializados, resguardando-se o devido sigilo quando a  identificação do(a) seu (sua) filho(a). 
Declaro ainda que este documento foi preenchido em duas vias, sendo que uma delas ficará comigo 
para eventual consulta. 
 
São Paulo,........de.............................................de 2014. 
 
___________________________________  
Nome e assinatura do Sujeito da Pesquisa 
 
Obs.: Se tiver qualquer dúvida entre em contato com o CREIM/UNIFESP  e esclareça-se conosco 
pelo telefone (11) 5081 9620 e 999806608 Edna (investigadora principal. E caso tenha alguma 
dúvida ética deste projeto, entre em contato com o Comitê de ética em Pesquisa da UNIFESP, 
telefone 5571 1062, Rua Botucatu, 572, 1º andar conjunto 14, Vila Clementino – São Paulo. 
 
